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En este trabajo se pretende mejorar la visibilidad de las llamadas Enfermedades Raras 
(ER), mediante técnicas documentales de búsqueda bibliográfica. Por definición, las ER afectan a 
menos de 5 por cada 10.000 personas en la Unión Europea. En la mayoría de los casos son niños 
que nacen con la patología o la desarrollan a muy temprana edad. Su diagnóstico es muy 
complejo por los distintos factores que intervienen y en muchos casos las patologías son tan 
graves que llegan a ser incompatibles con la vida. Debido a su baja prevalencia, su dispersión 
geográfica, su baja supervivencia, la complejidad y variabilidad de sus presentaciones clínicas y 
las diferentes y múltiples nominaciones para una misma enfermedad, la investigación de ER 
supone un reto adicional y es difícil disponer de bases de datos con número suficiente de casos 
para llegar a respuestas clínicas que pudieran servir para el diagnóstico, tratamiento y control de 
estas enfermedades. 
El objetivo principal es aplicar distintos sistemas de codificación (sanitario y terminológico) 
para la búsqueda bibliográfica de información relacionada con ER. Como objetivos secundarios 
se plantean los siguientes: elaborar un mapeo orientado a ER en el que se relacionen términos 
de identificación de la enfermedad (literal, número ORPHA) y códigos empleados en el ámbito 
sanitario (CIE, SNOMED) con códigos para la búsqueda bibliográfica de artículos científicos 
(MeSH); explorar las posibilidades que ofrece la búsqueda bibliográfica especializada sobre ER 
utilizando códigos MeSH frente a las búsquedas tradicionales de términos libres o nombre de 
enfermedad; y, por último, revisar los artículos obtenidos en ambas búsquedas y comparar si las 
búsquedas por MeSH suponen una ventaja en cuanto al número de artículos válidos. 
La metodología usada para llevar a cabo esta investigación parte de la descarga de la base de 
datos de ORPHANET (versión de noviembre de 2016) depurada para quedarme únicamente con 
las ER que cumplen la condición de tener tanto código CIE-10 como MeSH. Se obtiene un listado 
de 1.576 enfermedades que cumplen este criterio. Este listado se cruza con el mapeo elaborado 
por la autora de este trabajo como parte de su Trabajo de Fin de Máster. A continuación, se 
desarrolla un mapeo entre los sistemas de clasificación anteriormente mencionados. Ese mapeo 
se utiliza posteriormente para hacer búsquedas en PUBMED de una selección de 21 patologías, 
tanto por literal como por MeSH, viendo -de entre los artículos que ofrecen estas búsquedas- 
cuáles son válidos para la investigación (porque realmente tratan la enfermedad) y cuáles no son 




A continuación, se analizan los resultados, obteniendo que se ofrecen prácticamente las 
mismas respuestas en las búsquedas por literal que en las búsquedas por MeSH. En 7 de las 21 
enfermedades estudiadas, en las búsquedas por literal es mayor el número de artículos válidos 
que en las búsquedas por MeSH. En 8 de las 21 enfermedades estudiadas, el número de artículos 
es igual en las búsquedas por MeSH que en las búsquedas por literal. Por último, en el resto de 
los casos, el número de artículos es mayor en las búsquedas por MeSH que en las búsquedas por 
literal. En cuanto al tema de los documentos de la respuesta, en su mayor parte los artículos 
emanados de las búsquedas sí presentan la enfermedad. Son minoritarios los casos en los que 
solo se menciona la enfermedad, pero no tratan en realidad de la misma. Por último, en un caso 
de búsquedas por literal y otro por MeSH no se obtiene ningún resultado. Estos resultados nos 
hacen pensar que, al ser una diferencia tan mínima entre una y otra búsqueda, no importa qué 
método se utilice para la búsqueda. 
Del análisis efectuado se concluye que, aunque de una manera muy poco representativa, 
MeSH ofrece mejores resultados. En los resultados se observan diferencias individuales 
significativas, aunque la diferencia global es mínima. En definitiva, se pueden utilizar 
indistintamente ambos procedimientos. Se elabora un mapeo orientado a ER que contribuye a 
la codificación y estandarización de la terminología médica de estas enfermedades. Otra de las 
conclusiones de este trabajo es que, en algunas patologías, la utilización de códigos MeSH ofrece 
mejores resultados que la búsqueda por literal. También se demuestra que como pareciera lógico 
los resultados obtenidos para las enfermedades que devuelven menos artículos el 
comportamiento es más errático en el resultado de las búsquedas bibliográficas, que en las 
enfermedades que devuelven más artículos en las que el comportamiento es más homogéneo. 
Finalmente dado que la eficacia de estas búsquedas bibliográficas es del 71% lo que supone 
un importante ruido documental (29%) parece razonable explorar otros mecanismos que 
mejoren estos resultados y puedan ofrecer mayor nivel de certeza, como pueden ser sistemas 
inteligentes basados en tecnología Big Data y en las posibilidades que ofrece “el aprendizaje de 









This work aims to improve visibility to the so-called rare diseases (RD) by documental 
technology to search bibliography. RDs affect less than five per 10,000 people in the European 
Union. In most cases, they are children who are born with it or develop it at an early age. Its 
diagnosis is so complicated, and, in many cases, the pathologies are so serious that they become 
incompatible with life. Due to its low prevalence, its geographical dispersion, its low survival, the 
complexity and variability of its clinical presentations and the different and multiple nominations 
for the same disease, RD research is a great challenge, and it is difficult to have databases with 
enough number of cases to come to a clinical conclusion that could be useful for the diagnosis, 
treatment and control of these diseases. 
The main objective is to apply different coding systems (sanitary and terminological) for 
the bibliographic research of information related to RD. As secondary objectives, the following 
are proposed: to elaborate an RD-oriented mapping in which terms of identification of the 
disease (literal, number ORPHA) and codes used in the sanitary field (CIE, SNOMED) are related 
with codes for the bibliographic research of scientific articles (MeSH); explore the possibilities 
offered by the specialized search on Rare Diseases using MeSH codes versus traditional searches 
of free terms or name of disease; and, finally, review the articles obtained in both searches and 
compare them to find out if searches by MeSH are an advantage in terms of the number of valid 
articles. 
The methodology used to carry out this research is based on the download of the 
Orphanet’s database (November 2016 version) refined, shortlisted to keep only the Rare 
Diseases that fulfil the condition of having both ICD10 and MeSH codes. A list of 1,576 diseases 
that meet this criterion is obtained. This list is crossed with the mapping prepared by me for my 
end of master project. Next, a mapping between the above-mentioned classification systems is 
developed. This mapping is then used to search PUBMED for a selection of 21 pathologies, both 
literally and by MeSH, looking at - among the articles offered by these searches - those which are 
valid for research (because they discuss the disease) and those which are not (because they do 
not talk about the disease, they only mention it).  
Subsequently, the results are analysed, obtaining that practically the same answers are 




literal, the number of valid articles is higher than by MeSH. In eight of the 21 diseases studied, 
the number of articles is the same in searches by MeSH and by literal. Finally, in the rest of the 
cases, the number of articles is higher in the searches by MeSH than in those by literal. As for the 
subject of the response documents, most part the articles emanating from the searches do 
present the disease. There are a minority of cases in which it is only mentioned, but they do not 
really deal with it. Finally, in a case of searches by literal and another by MeSH, no results are 
obtained. This information makes us think that, being such a minimal difference between one 
search or another, it does not matter which method is used. 
From the analysis carried out, it is concluded that, although in a very unrepresentative 
manner, MeSH offers better results. Significant individual differences are observed, although the 
overall difference is minimal. In short, both procedures can be used interchangeably. An ER-
oriented mapping is elaborated that contributes to the codification and standardization of the 
medical terminology of these diseases. Another of the conclusions of this work is that, in some 
pathologies, the use of MeSH codes offers better results than the literal search. It also shows that 
as it seems logical the results obtained for the diseases that return fewer articles, the behaviour 
is more erratic in the result of the bibliographic searches, than in the diseases that return more 
articles in which the behaviour is more homogeneous. 
Finally, given that the efficiency of these bibliographic searches is 71%, which means an 
important documentary noise (29%), it seems reasonable to explore other mechanisms that 
improve these results and can offer a higher level of certainty, such as Intelligent Systems based 














La elección del tema de este trabajo viene motivada por un interés científico para ayudar 
en la investigación de enfermedades, en concreto las conocidas como “raras”, aplicándolo a la 
búsqueda de información epidemiológica. 
Partiendo de que la información publicada en revistas biomédicas es muy extensa, lo que 
hace que su recuperación sea muy compleja y genere ruido documental, es importante trabajar 
en la mejora de las herramientas de la recuperación de esta información. Se pretende facilitar la 
búsqueda bibliográfica de enfermedades para potenciar su investigación, lo que aportará 
mejoras en el diagnóstico y pronóstico de estas enfermedades y en la calidad de vida de los 
pacientes y familias. Se desarrollará una metodología que minimice el ruido documental, 
agilizando la búsqueda de estas enfermedades en las grandes bases de datos bibliográficas. 
En este sentido, disponer de un mapeo entre los distintos sistemas de codificación de 
enfermedades relacionándolos con artículos publicados en PUBMED, mejoraría mucho la 
investigación de las enfermedades, al facilitar la recuperación más fidedigna de la información 
(Perea-Ortega, Montejo-Ráez, Díaz-Galiano, & García-Cumbreras, 2011); (Jacobs, Quinn, & 
Nelson, 2006a). 
Al existir diferentes clasificaciones para los mismos cuadros nosológicos y con el objetivo 
de buscar una homogeneización y normalización documental se utilizan herramientas de 
correspondencia entre las distintas clasificaciones que genéricamente se conocen como 
“mapeos”. Los mapeos permiten recuperar una misma información de las distintas clasificaciones 
de una manera más fácil y rápida, con el valor añadido de facilitar el uso de los códigos 
normalizados como palabras clave en los artículos de las revistas biomédicas. 
El desarrollo de los mapeos sirve también para ver la correlación que existe entre las 
distintas clasificaciones y el grado de especificidad y precisión que tienen cada una y con respecto 
al resto. 
 En el campo de la medicina, la forma de gestionar la información sanitaria se lleva a cabo, 
fundamentalmente, mediante la codificación de los episodios de los pacientes cuando son dados 
de alta hospitalaria o en los distintos contactos que tiene el paciente en Atención Primaria, 
Atención Especializada y Urgencias. Esta tarea se lleva a cabo sobre todo con la Clasificación 
Internacional de Enfermedades desarrollada por la OMS (Organización Mundial de la Salud), 
desde la CIE-9-MC (Clasificación Internacional de Enfermedades 9ª edición Modificación 




vigente hasta finales del año 2015 y a partir de enero de 2016 sustituida por CIE-10-ES 
(Clasificación Internacional de Enfermedades 10º edición versión española)(Ministerio de 
Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad, 2018).  
Respecto a las ER, tomando como referencia el comunicado emitido por la Comisión de 
las Comunidades Europeas: “Commission of the European Communities. Communication from 
the Commission to the European Parliament, the Council, the European Economic and Social 
Committee and the Committee of the regions on Rare Diseases: Europe's challenges. Bruselas, 
11 noviembre 2008”(Commission of the European Communities, 2008) estas patologías se 
definen como “todas aquellas entidades clínicas cuya prevalencia no supera la cifra de 5 casos 
por cada 10 000 habitantes en la Unión Europea”. En el trabajo publicado por el IIER (Instituto de 
Investigación de Enfermedades Raras) (Perteneciente al ISCIII [Instituto de Salud Carlos III]) se 
comenta lo siguiente: “La mayoría de los casos de ER aparecen en la edad pediátrica, 
consecuencia directa de la alta frecuencia de enfermedades de origen genético y de la presencia 
de anomalías congénitas. No obstante, la contribución a las cifras de prevalencia globales para 
las ER se debe, en buena medida, a las personas en edades comprendidas en la vida adulta. Esto 
es debido a la excesiva mortalidad de algunas enfermedades infantiles como malformaciones o 
enfermedades genéticas graves, o bien a ciertas enfermedades cuya edad de aparición es más 
tardía, así como los casos de enfermedades infantiles con mejor pronóstico que llegan a la vida 
adulta”. (Manuel Posada & Abaitua, 2012) 
 Como se ha comentado previamente, la baja prevalencia de las ER, es decir, que cada una 
de ellas la padezcan muy pocos individuos a nivel mundial no debería ser obstáculo para llevar a 
cabo investigaciones médicas y farmacéuticas que permitan mejorar el diagnóstico, el pronóstico 
y la calidad de vida de estas personas, en general bastante pobre (Ramon, Avellaneda Fernández, 
& Izquierdo Martinez, 2008) (M. Posada, Martín-Arribas, Ramírez, Villaverde, & Abaitua, 2008). 
La escasez de casos, la dispersión geográfica, la complejidad y variabilidad de sus presentaciones 
clínicas y las diferentes y múltiples nominaciones para una misma enfermedad, ha dificultado 
disponer de bases de datos con número suficiente de sujetos que permita llegar a respuestas 
clínicas que pudieran servir para el diagnóstico, tratamiento y control de estas enfermedades 
(Avellaneda, Izquierdo, Torrent-Farnell, & Ramón, 2007) (Bermejo Sánchez, Posada de la Paz, & 
Alonso Ferreira, 2016, 31).  
 Para solventar este problema antiguo, se han utilizado desde hace años sistemas de 




unívocamente nominaciones literales de enfermedades con códigos numéricos o alfanuméricos. 
Por ello utilizar sistemas universales de clasificación y los correspondientes mapeos entre ellos, 
puede suponer una mejora en el conocimiento clínico de estas enfermedades. La virtud de las 
clasificaciones de enfermedades y las nomenclaturas está en que homogenizan la información al 
utilizar lenguaje normalizado que evita la dispersión que supone el lenguaje textual médico, que 
presenta frecuentes sinonimias. Como principal ventaja está el que permite agrupar las 
enfermedades bajo epígrafes más controlados, lo que redunda en recolectar un mayor número 
de pacientes que presentan características comunes, ya que permiten realizar estudios de salud 
poblacional y apoyo a las decisiones clínicas (Bermejo Sánchez et al., 2016, 31). Las ventajas aquí 
enunciadas tienen que tener su correlación con la búsqueda bibliográfica que utilizan los 
investigadores, de manera que, si se incluyen elementos de las clasificaciones de enfermedades 
en las palabras claves de los artículos científicos, se podría identificar de una manera más 
fidedigna las ER y sus manifestaciones, lo que redundaría en un mejor conocimiento de las 
distintas enfermedades que se publican en todo el mundo. 
La propuesta es mejorar los sistemas de búsqueda bibliográfica que permitan una mejor 
identificación universal de estos casos, dado que la búsqueda por denominación literal de las 
enfermedades genera mucho ruido documental y por tanto inexactitudes en las búsquedas. 
(Gonzalez de Dios, Sempere, & Aleixandre-Benavent, 2007) 
 
1.1.- Objeto de estudio 
 
El objeto de este trabajo es apoyar la investigación de las ER que por su baja frecuencia, 
complejidad diagnóstica y ausencia de tratamiento específico curativo son las más necesitadas 
de investigación. 
Para ello se pretende disponer de un mapeo entre distintos sistemas de codificación de 
ER, que ayude a la gestión documental sanitaria en el ámbito de las revistas biomédicas y su 
aplicación en epidemiología e investigación sanitaria. 
Se entiende por mapeo la correlación entre los términos de distintas clasificaciones que 
pueden tener distintos niveles de desarrollo (granularidad), es decir, para un mismo término 
médico establecer la correlación entre CIE-9-MC, CIE-10, CIE-10-ES, SNOMED, MeSH. 
Para ello se mapearán los diferentes sistemas de codificación y se relacionarán con 




El buscador más utilizado en medicina y ciencias afines es PUBMED, posteriormente se 
comentará más ampliamente. 
Este mapeo proporcionaría la representación del mismo término en distintas 
clasificaciones, lo que facilita la recuperación de la información, tanto de las historias clínicas 
como de registros de mortalidad, revistas biomédicas y de páginas web especializadas. 
La búsqueda en PUBMED no devuelve información procedente de códigos MeSH 
(tesauro), tampoco devuelve una codificación por enfermedades, puesto que su función es 
establecer un árbol jerarquizado para indexar artículos utilizando índices que corresponden a 
localización anatómica, manifestaciones clínicas, etc. lo que significa que no permite avalar un 
método que facilite las búsquedas en estos motores de búsqueda. Como documentalista debo 
utilizar los sistemas de clasificación propios de la especialidad (CIE-10-ES, CIE-9-MC y SNOMED). 
El mapeo de estos códigos permite mejorar los resultados de las búsquedas, dado que los códigos 
SNOMED pueden identificar de forma unívoca, enfermedades y manifestaciones clínicas del 
subconjunto de ER, que por sus características definitorias (pocos casos, muchas manifestaciones 
dispersas, habitualmente sintomáticas), hacen que las búsquedas solo con palabras clave puedan 
generar un importante ruido y silencio documental, y por tanto se pierda exhaustividad limitando 
las posibilidades para los investigadores. 
Por tanto, la finalidad sería justificar la necesidad de sustituir o incrementar las palabras 
claves de los artículos que puedan generar ruido documental (porque son las propuestas por los 
autores), con códigos normalizados automatizados; esto tiene la ventaja de que pueda ser 
utilizado por motores lingüísticos que traduzcan el lenguaje natural a códigos (como ya se vio en 
el artículo que publicamos en la revista El Profesional de la Información) (Rivas Gayo, Rivas Flores, 
Medino Muñoz, Alonso Ferreira, & Martínez Comeche, 2016). El papel del documentalista, en 
este caso, es avalar los códigos que ofrezca el motor de búsqueda, previos a la indexación de la 
revista. 
1.2.- Justificación del estudio 
 
Este estudio está justificado por la necesidad científica de facilitar la investigación de las 
enfermedades, en concreto las llamadas “raras”. Para ello se propone establecer mapeos entre 
las distintas clasificaciones y nomenclaturas de enfermedades para homogeneizar la información 
disponible de estas enfermedades. De esta forma, se permitirá a los investigadores recuperar 




considera, además, adecuado que estos mapeos pudieran formar parte del elenco de palabras 
claves descriptoras y clasificadoras de los artículos publicados en revistas biomédicas.  
Es importante el uso de mapeos en tanto en cuanto se ven de forma rápida y fácil todos 
los correspondientes a una misma enfermedad, a la vez que se evita tanto el ruido documental 
como el silencio documental a la hora de la búsqueda bibliográfica de las enfermedades. 
 
1.3.- Estado de la cuestión 
 
El grupo de ER es muy heterogéneo tanto en las enfermedades como en las 
manifestaciones clínicas (Rath & Rodwell, 2017). La extensión geográfica es universal, de manera 
que una misma enfermedad puede ser descrita y referenciada de manera diferente por distintos 
investigadores de diversos países, esto se debe a los múltiples síntomas y manifestaciones 
clínicas con expresiones sindrómicas. (Paz & Ribes, 2010) 
Las distintas clasificaciones de enfermedades por lo general se basan más en las 
denominaciones clásicas por órganos y aparatos, y mucho menos por las manifestaciones o 
presentaciones clínicas de las enfermedades. De cara a la homogeneización de la información 
sobre ER supone un gran hándicap, ya que por lo general estas enfermedades se describen en 
base a las manifestaciones clínicas o a su etiología fundamentalmente de índole genética. En esta 
situación las clasificaciones de enfermedades habituales no tienen códigos suficientes que 
engloben a la mayoría de estas ER. 
Los problemas con la codificación de ER principalmente surgen por la falta de 
especificidad de las clasificaciones actuales en la gran mayoría de estas enfermedades, lo que 
lleva a codificarlas en códigos llamados “cajón de sastre” en los que se incluyen varias de ellas y 
no están codificadas de manera unívoca. Esto es por la invisibilidad de estas enfermedades en el 
sistema sanitario, por sus características de baja prevalencia y dispersión geográfica. Aunque este 
aspecto ha mejorado sustancialmente con la introducción de la CIE-10-ES y sobre todo con 
SNOMED. (Bermejo Sánchez et al., 2016, 37) 
En España el ISCIII, a través del IIER, centraliza la información referente a estas 
enfermedades y coordina los diferentes grupos de trabajo que apoyan el Registro Nacional de 
Enfermedades Raras (https://registroraras.isciii.es/), con importantes conexiones con grupos de 
investigación a nivel internacional. Como consecuencia de esto, se están llevando a cabo distintas 
líneas de investigación teniendo como eje central el mejor conocimiento de estas enfermedades, 




Por otro lado, ORPHANET es una base de datos de referencia internacional sobre ER que 
ofrece información especializada sobre las mismas a través de su página web 
(http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?lng=ES). Adolece de un desarrollo de 
codificación que incluya las distintas clasificaciones de enfermedades ya que se relaciona solo en 
algunos casos con la CIE-10 y nunca con la CIE-9-MC; además proporciona términos MeSH. Esta 
tesis mejoraría la correlación de estos códigos al incluir las distintas clasificaciones relacionando 
unas con otras en base a cada enfermedad y con una estrategia de búsqueda especializada, que 





 Analizar las posibles ventajas de los distintos sistemas de codificación (sanitarios y 
terminológicos) para la búsqueda bibliográfica de información relacionada con ER. 
 Objetivos específicos 
Elaborar un mapeo orientado a ER, en el que se relacionen términos de identificación de 
la enfermedad (literal, número ORPHA), con códigos empleados en el ámbito sanitario (CIE, 
SNOMED) y con códigos para la búsqueda bibliográfica de artículos científicos (MeSH). 
Explorar las posibilidades que ofrece la búsqueda bibliográfica especializada sobre ER 
utilizando códigos MeSH, frente a las búsquedas tradicionales de términos libres o nombre de 
enfermedad.  
Revisar los artículos obtenidos en ambas búsquedas, y comparar si las búsquedas por 
MeSH suponen una ventaja en cuanto al número de artículos válidos. 
  
1.5.- Metodología de la investigación 
 
Se descarga de la base de datos de ORPHANET la versión de noviembre de 2016 depurada, 
para quedarnos únicamente con las ER que cumplen la condición de tener, tanto código CIE-
10 como MeSH. Con este criterio tenemos 1.576 números ORPHA1 diferentes con MeSH y CIE-
10. Dado que en ocasiones a un mismo número ORPHA le asignan varios códigos CIE-10, hay más 
entradas o registros en la base de datos (1.966 filas). 
                                                        
1 Número ORPHA es el código asignado por los administradores de ORPHANET para cada 




A su vez esta tabla se cruza con una tabla elaborada por mí para mi Trabajo de Fin de 
Máster resultado del cruce de diversas tablas (ORPHANET con CIE-10, ORPHANET con MeSH, 
ORPHANET con SNOMED y ORPHANET con CIE-9-MC y CIE-10) en la que se mapeaban ER con sus 
códigos correspondientes. A continuación, se consultará si en el portal web ORPHANET existe un 
código específico para cada una de ellas. Finalmente, los casos que cumplan estos requisitos 
serán los seleccionados para el estudio. Con ellos se realizarán estrategias de búsqueda 
especializadas a partir de los códigos MeSH y se analizarán los resultados que ofrece PUBMED 
para comprobar la especificidad de cada estrategia. 
La elección de estos sistemas de codificación (CIE-9-MC, CIE-10, CIE-10-ES, SNOMED y 
MeSH), se debe a que son los más utilizados en el mundo sanitario a nivel internacional ya que 
son herramientas de trabajo diario de los profesionales, y por tanto son los más conocidos y 
presentan una mayor representatividad en el ámbito biomédico. 
El utilizar uniformidad en los términos evita a los investigadores la pérdida de 
información, que se produce cuando solo se busca a través de términos de lenguaje natural, que 
presenta una mayor dispersión terminológica. 
El mapeo de estos términos con sus códigos correspondientes facilita la búsqueda 
bibliográfica tan necesaria para los investigadores, sobre todo cuando el dominio de 
investigación es el de enfermedades poco frecuentes como son las denominadas “ER”. 
Las herramientas utilizadas para esta investigación son las siguientes: 
Listado de enfermedades proporcionado por el Instituto de Investigación de ER, 
perteneciente al ISCIII, será la base de la investigación. 
CIE-9-MC, herramienta básica para la codificación diaria en los hospitales y centros de 
salud a nivel mundial. Utilizada en la codificación de la causa básica de defunción de 1981 a 1998. 
CIE-10-ES, vigente a partir del 2016, para la codificación de las altas hospitalarias episodios 
de urgencia y de procesos ambulatorios. 
CIE-10, antecedente de la anterior, se utiliza en la codificación de la causa básica de 
defunción desde 1999. 
ORPHANET, portal web específico de ER, en donde se puede encontrar información de 
estas enfermedades en muchos aspectos, diagnóstico, síntomas, pronóstico, tratamiento, 
medicamentos, etc. 
MeSH, (Medical Subject Headings) tesauro médico que indiza los artículos publicados en 




SNOMED-CT, (Standard NOmenclature of MEDicine Clinical Terms). Nomenclatura 
estándar de medicina. 
El método que se va a utilizar para desarrollar los objetivos relativos a la recuperación de 
información y a la gestión documental sanitaria será la comparación de búsquedas bibliográficas 
con y sin la herramienta del mapeo desarrollada en este trabajo. 
 
1.6.- Estructura del trabajo 
 
Partiendo de la definición de codificación, específicamente en el ámbito biomédico se 
presentan los distintos sistemas actualmente vigentes. Teniendo como eje la Clasificación 
Internacional de Enfermedades (CIE) desarrollada por la OMS, se exponen la CIE-9-MC vigente 
para los registros sanitarios oficiales hasta diciembre de 2015 y la CIE-10-ES vigente a partir de 
enero de 2016. 
Por otro lado, se expone la definición de tesauro y su aplicación centrándonos en el 
tesauro MeSH, especializado en sanidad y desarrollado por la Biblioteca Nacional de Estados 
Unidos para PUBMED, el mayor gestor bibliográfico de revistas biomédicas. 
Finalmente se define lo que es una nomenclatura, especialmente SNOMED-CT (Standard 
Nomenclature of Medicine Clinical Terms) desarrollada por el Colegio de Patólogos Americanos, 
inicialmente para identificar las patologías en las muestras biológicas y que posteriormente se ha 
extendido al resto de las áreas biosanitarias. 
Como base de datos de referencia sobre ER utilizamos ORPHANET ya que ofrece 
información especializada sobre estas enfermedades y tiene un sistema de correlación entre 
distintas clasificaciones de enfermedades. 
A continuación, se expone la selección de ER realizada para este trabajo, entendiendo por 
tales aquellas con una prevalencia inferior a 5 casos por cada 10.0000 habitantes. 
Posteriormente se define qué es un mapeo y su aplicación y justificación en este trabajo.  
Partiendo de la tabla elaborada ad hoc para este trabajo que consta 21 enfermedades 
(con sus correspondientes números ORPHA y códigos CIE-10, CIE-9-MC, SNOMED Y MeSH) se 
hacen búsquedas en PUBMED de dichas enfermedades, cuya realización explico más adelante, 
los artículos seleccionados son analizados en cuanto a si tratan realmente sobre la enfermedad 
que mencionan o no. Se lleva a cabo la discusión de los resultados analizadas a la luz de la 




2.-Terminología médica y documental 
 
Inicialmente se repasa el significado del análisis documental en medicina y ciencias afines, 
para entender el desarrollo que han tenido los diferentes lenguajes documentales y sistemas de 





2.1.1.-Estructura lingüística de los términos médicos 
 
 La medicina y el lenguaje médico utilizan unos términos que se han ido acuñando a lo 
largo de sus varios siglos de existencia. Así, inicialmente era una terminología que se recogía de 
la observación de la naturaleza y de lo que se apreciaba en el enfermo en similitud a lo que el 
médico veía y le permitía categorizar descriptivamente, con ahorro de palabras, lo que apreciaba. 
Así, el término “ictericia”, procede del término griego ἴκτερος (ikteros = amarillo) que significa 
“que sufre una enfermedad que le provoca una coloración amarilla” (Diccionario Terminológico 
de la Real Academia Nacional de Medicina). Pero dado que el término “ictericia” es un signo 
médico que traduce, en su fisiología el aumento de la bilirrubina en sangre, no nos indica cuál es 
la causa de ésta, puesto que esta condición puede darse tanto por una enfermedad infecciosa 
del hígado como por una obstrucción de la vía biliar o por otras causas.  Es necesario ser más 
exhaustivo en el lenguaje médico dado la amplia variedad y dispersión terminológica.  
 En un análisis que realizaron a finales de los años 70 del pasado siglo, Major, Kostrewski 
& Anderson (Major, Kostrewski, & Anderson, 1978a) se refieren al modelo lingüístico creado por 
F. Saussure y su aplicación en el mundo de la medicina, entendido “como una rama de la 
semiología de la ciencia de signos y símbolos, y como tal debe ser tratado, como parte de un 
sistema de comunicación”. Es importante el reconocimiento de los componentes de este sistema 
lingüístico como son las relaciones sintagmáticas (las que suponen el significante) y las 
paradigmáticas (que representan el elemento conceptual), estableciendo un eje de coordenadas 
XY entre ambas, para explicar la fuerza de relación entre ellas. En el análisis del lenguaje médico 
estos autores reconocen en la estructura jerárquica del mismo dos tipos de relaciones; las 
taxonómicas y la relación entre el todo y las partes (que tanta importancia tiene en medicina, 




conveniencia médica dado que las partes son constitutivas del todo). Así podemos ver en esta 
estructura jerárquica que huesos faciales (todo) incluye mandíbula, arco dental, maxilar, etc. 
 Otra cuestión que considerar en el lenguaje médico es la abundancia de sinónimos y 
topónimos que lo caracteriza. En este sentido se pueden distinguir dos tipos de términos de 
búsqueda (lead-in terms), que hacen referencia a los términos propios, más científicos, frente a 
los términos “preferidos”. Así por ejemplo como término fuerte tenemos “Esclerosis 
diseminada”, siendo su equivalente en término preferido “Esclerosis múltiple” (Major, 
Kostrewski, & Anderson, 1978b). Como señalan estos autores haciendo referencia a las 
conclusiones de Lancaster, en medicina la tendencia es hacia la utilización de los términos 
preferidos dada la importancia que tiene la especificidad terminológica tanto desde un punto de 
vista diagnóstico como terapéutico (Major et al., 1978a). 
 Adquiere importancia la relación sintagmática en lo que supone de convención de 
significado que no puede ser expresada por una simple palabra, como indican estos autores “la 
frase «una droga que controla la tos», que define a un fármaco antitusígeno, incluye relaciones 
sintagmáticas entre todas las palabras que la constituyen”. Es más, en el dominio médico se hace 
muy necesario el uso de conceptos sintagmáticos dada la emergencia de nuevas palabras que 
provienen de diversos ámbitos 
 
2.1.2.-Análisis semántico de lenguajes médicos 
 
En este apartado seguiremos el trabajo de Major, Kostrewski & Anderson (Major et al., 
1978b) que, aunque hayan pasado 40 años sigue manteniendo su vigencia en lo que se refiere al 
análisis de los lenguajes médicos más utilizados (MESH, CIE y SNOMED). En el artículo se hace 
una comparativa semántica de los distintos lenguajes, dada la importancia que adquiere de cara 
a la recuperación de la información documental que tanta importancia tiene en el ámbito 
médico, dado que por un lado permite recoger información para la aplicación más inmediata en 
el cuidado de los enfermos, y para investigación, por lo que contar con herramientas que 
permitan esta recuperación fidedigna se convierte, no solo en necesario, sino en obligatorio para 
estos propósitos, por lo que un adecuado análisis semántico puede ayudar a establecer las 
herramientas que aseguren una mejor recuperación de la información. En el análisis se 
identifican las distintas categorías y la jerarquización de estas. En sus conclusiones destacan que 
SNOMED, cuando se consideran solo los términos preferidos, es el que presenta un vocabulario 




por su estructura captura mejor el contenido de un artículo. Otra cuestión también interesante 
es el grado de especificidad para la recuperación de información, aquí SNOMED es el que 
presenta un mayor grado de especificidad, especialmente en lo relativo a la etiología, además 
proporciona la máxima definición para cualquier concepto al usar seis desarrollos semánticos 
para cada categoría. 
 
2.1.3.-Enfermedades Raras. Concepto 
 
El programa de acción comunitaria sobre las enfermedades poco comunes (1999-2003), 
adoptó la actual definición de ER, como aquellas que presentan una prevalencia que no supera 
los 5 casos por 10.000 habitantes en la Unión Europea (UE)2 añaden, que “La mayoría de los 
casos de ER aparecen en la edad pediátrica, consecuencia directa de la alta frecuencia de 
enfermedades de origen genético y de la presencia de anomalías congénitas. No obstante, la 
contribución a las cifras de prevalencia globales para las ER se debe, en buena medida, a las 
personas en edades comprendidas en la vida adulta. Esto es debido a la excesiva mortalidad de 
algunas enfermedades infantiles como malformaciones o enfermedades genéticas graves, o bien 
a ciertas enfermedades cuya edad de aparición es más tardía, así como los casos de 





2.2.1.-Recuperación de información 
 
El proceso de recuperación de la información es una de las actividades que corresponden 
a los documentalistas, que precisa más especialización cuanto más compleja sea la materia a 
buscar, porque, en definitiva supone aplicar las técnicas documentales para devolver el resultado 
más adecuado posible a las necesidades del investigador como recoge María Pinto (Pinto, 2004). 
Para esta autora el elemento inicial de la recuperación está en formular adecuadamente la 
pregunta objeto de análisis que identifica con un lenguaje de interrogación adecuado. La 
importancia de este lenguaje interrogativo supone el que los resultados sean precisos y 
                                                        





pertinentes a las necesidades de los estudios, dado que según la estructura documental actual 
los elementos a los que se dirigen las preguntas van enfocadas a palabras claves, índices y 
tesauros. Una incorrecta selección de los términos de búsqueda va a tener como consecuencia 
distorsiones que se manifiestan en forma de ruido y silencio documental, bien porque no se 
recuperan todos los documentos que tratan de ese tema, “debido a que la estrategia de 
búsqueda ha sido demasiado específica o que las palabras clave utilizadas no son las adecuadas 
para definir la búsqueda” (Pinto, 2004) (Silencio documental) o por el contrario se recuperan 
documentos que tienen poca relevancia para el tema y que tiene que ver con términos 
excesivamente genéricos (ruido documental) (Pinto, 2004) 
 
2.2.2.-Estrategias para la recuperación documental 
 
 De manera habitual en los artículos científicos se incluyen palabras clave (Key 
words), que son presentadas por los autores e intentan recoger aquellos elementos que se 
consideran más relevantes, para que puedan ser recuperados por otros autores interesados en 
el tema. Estas palabras que, por lo dicho anteriormente, pueden no ser muy exhaustivas y 
pueden responder más a los intereses de los autores centrados en un tema, por lo que pueden 
no recoger toda la riqueza que puede tener el artículo, y que puede ser de interés para otros 
investigadores, esto puede generar ruido en la búsqueda documental de manera que incluso 
podría hacerse inaccesible (Masys, 1990).  
Intentos para evitar esta circunstancia son, por ejemplo, los desarrollados por la 
Biblioteca Nacional de Medicina de EE. UU., (inicialmente con el propósito fundamental de 
facilitar recuperación informática de la información) que ha desarrollado metatesauros como 
UMLS, que cruza referencias codificadas de MeSH, CIE y SNOMED. Este metatesauro registra cada 
concepto médico como una única entidad (Joubert, Peretti, Gouvernet, & Fieschi, 2005). 
 Por otro lado algunos autores se decantan por el uso de ontologías, en tanto en 
cuanto “colaboran en la descripción de los diferentes recursos de información y en su posterior 
recuperación, lo que debería mejorar la recuperación de información en la WEB, en términos de 
efectividad, rapidez y facilidad de acceso a la información” (García Jiménez, 2004). Entendiendo 
por ontología la especificación explícita de una conceptualización, al tiempo que define términos 




términos y relaciones para definir extensiones a un vocabulario, según la definición de Neches 
recogida por (García Jiménez, 2004).  
Así se han desarrollado proyectos que buscan indización automática de sitios de internet 
que puedan proporcionar información de alta calidad en el dominio de salud (Joubert et al., 
2005). Dado el incremento que experimenta el acceso a información médica a través de la WEB, 
la alta calidad de estas páginas viene avalada por la adhesión a los principios establecidos por la 
HON (Health On the Net), organización que certifica la calidad de los contenidos en el dominio 
de salud. Por otro lado, en este ámbito de las ontologías se han desarrollado estrategias de 
mapeo como el DyKOSMap, desarrollado por Dos Reis, Dinh, Pruski, Da Silveira y Reynaud-
Delaitre (Dos Reis, Dinh, Pruski, Da Silveira, & Reynaud-Delaître, 2014). 
 Dada la variedad de lenguajes documentales, cada uno con sus características, es 
preciso realizar mapeos que permitan recuperar términos a partir de cada uno de los lenguajes, 
puesto que es necesario que los clínicos o los investigadores que están familiarizados con uno de 
ellos pueda usar otra sin demasiado consumo de recursos, para ello se han desarrollado 
herramientas como Apelon’s TermWorks, que se basa en Microsoft Excel. Este tipo de 
herramientas puede conseguir hasta un 90% de concordancia, cuando es usado por los editores 
para establecer la correspondencia entre SNOMED y MeSH, que puede, por tanto, ser usado en 
búsquedas en PUBMED, cuando se dispone de los códigos correspondientes. Esto debe llevar a 
utilizar estrategias para que de los artículos médicos se puedan extraer los códigos SNOMED de 
una manera automática, como ya se hace para los informes médicos de Urgencias que utilizan 





La búsqueda bibliográfica se refiere al proceso llevado a cabo para poder recuperar 
información de aquella literatura científicamente sólida y relevante. Este proceso se ha 
convertido en una prioridad en el quehacer de cualquier investigador en la esfera de las ciencias 
de la salud (Sanz-Valero et al, 2008). Para llevar a cabo este proceso se utilizan filtros 
metodológicos que como indican Sanz-Valero et al, “Están constituidos por combinaciones de 
términos, Descriptores, relacionados entre sí que, en conjunto con el término principal 




un alto grado de pertinencia, atenuando el efecto negativo causado por el exceso de información 
en las bases de datos bibliográficas”, todos estos elementos constituyen estrategias de 
búsqueda. El todo caso lo importante en la búsqueda bibliográfica, en su fase inicial, está en 
cómo elaborar la pregunta de investigación a la que debe dar respuesta, así es preciso que la 
pregunta esté formulada con propiedad, y de manera adecuada según la base de datos a 
consultar, dado que se debe buscar en los recursos adecuados (Estrada, 2007) 
Una buena búsqueda bibliográfica debe cumplir tres requisitos: identificar con claridad la 
pregunta, buscar apropiadamente en los recursos adecuados y formular de forma adecuada la 
pregunta según la base de datos. 
Así siguiendo metodológicamente a María Pinto (Pinto, 2004), los pasos a seguir serían: 
Determinar necesidades de investigación, en este paso la mayor dificultad es establecer 
la correlación precisa entre la demanda (necesidad) y la respuesta. En este punto es 
imprescindible determinar con precisión el camino secuencial, pero también los limites tanto 
terminiológicos como temporales y cuáles serían los idiomas de búqueda. 
Establecer criterios de búsqueda, supone tener definidad con claridad aquellas cuestiones 
que determinan lo que se busca y el punto de partida de este proceso. 
Formular las estrategias de búsqueda, conjunto de procedimientos lógicos que permiten 
obtener los resultados deseados, tales como definir de manera escueta los términos precisos del 
perfil de búsqueda; buscar conceptos significativos y sus posibles maneras de expresarse, o su 
sinóminos, etc.; elección del instrumento de búsqueda a los que se pueda accede; la traducción 
de los términos a un lenguaje documental normalizado, siendo de gran utilidad los tesauros, para 
finalmente solicitar los documentos que puedan ser pertinentes al término de manera que nos 
devuele el número de los que cumplen estos requisitos. En este punto conviene recordar que la 
estrategia de búsqueda utiliza operadores booleanos (Sanz Valero, 2008) expresados como AND 
(Y); OR (O) y NOT (N0), que son los que delimitan o amplian la búsqueda, incluyendo o 






2.2.4.-Sistemas de recuperación de información 
 
 Siempre ha existido una preocupación por la recuperación de información en el 
ámbito biosanitario, que se inicia con la creación del Index Médicus, por la National Library of 
Medicine (NLM) de Estados Unidos, surgiendo a iniciativa de T. Lawson (cirujano jefe del Ejército 
de Estado Unidos) que, posteriormente bajo la dirección de John Shaw Billings, oficialmente se 
creó en 1866, siendo en 1879 cuando se publica el primer volumen del Index Medicus (Jordà 
Olives, 1999). Pero en este momento surge la necesidad de integrar los datos para facilitar la 
transformación del papel a la digitalización (electrónica o informática) (Adamusiak, Shimoyama, 
& Shimoyama, 2014). 
 Siguiendo lo expuesto por Marrero et al (Marrero, Sánchez-Cuadrado, Urbano, 
Morato, & Moreiro, 2010), a la hora de recuperar información del dominio terminológico médico 
nos encontramos que, la terminología médica carece de patrones regulares que faciliten la 
identificación automática de términos, a lo que se añade la creación de términos nuevos de 
origen poco definido, con proliferación de acrónimos, etc., que lo complica aún más, lo que lleva 
a realizar un auténtico proceso de minería de textos específico para el ámbito sanitario. Para 
facilitar la recuperación de información se recurre a técnicas de procesamiento de lenguaje 
natural (PNL) que incluye, descomposición de textos en palabras o términos, etiquetado 
gramatical, normalización, etc. Para ello se utilizan herramientas como el etiquetador gramatical 
y semántico adaptado al dominio biomédico, Genia corpus (Marrero et al., 2010). Estos autores 
también repasan otros sistemas de recuperación como BioNER, que es un sistema basado en 
aprendizaje supervisado a partir de un corpus. Se reconoce que estos sistemas proporcionan 
buenas tasas de precisión (entre 70-90%), pero no tanto de exhaustividad por la permanente 
entrada de nuevos términos, que ronda el 70%, que es bastante más bajo que lo que se devuelve 
para otros dominios como el periodístico. Como indica Marrero et al, los problemas a los que se 
enfrenta la recuperación de información en medicina son por un lado de nomenclatura y 
organización, y por otro lado la práctica ausencia de patrones en la terminología, lo que dificulta 
grandemente la efectividad de técnicas basadas en aprendizaje automático.    
 Pero como ocurre en otros ámbitos de conocimiento las fuentes de información 
no están en un idioma, sino que proceden de varios, fundamentalmente inglés y francés junto 




documento clínico por excelencia, que es la historia clínica, tenemos varios lenguajes oficiales 
(castellano, catalán, euskera y gallego) en nuestro estado, que conviene considerar a la hora de 
recuperar información. En estos casos se impone utilizar sistema de recuperación cros lingue 
(Carrera García, Gómez Hidalgo, Buenaga Rodríguez, Mata, & Maña López, 2007), así estos 
autores utilizan como ontología, SNOMED. Realizando tareas de categorización automática, 
utilizando para la asociación de documentos en varios idiomas el Modelo de Espacio Vectorial. 
 
2.2.5.-Codificación y Sistemas de codificación 
 
Según el diccionario de la RAE (Real Academia Española de la Lengua) codificar es, en su 
segunda acepción, “transformar mediante las reglas de un código la formulación de un mensaje”, 
es decir, traducir el lenguaje natural a uno formado por códigos (numérico o alfanumérico) que 
es reconocido por gran cantidad de gente. 
En el campo de la medicina tenemos como herramienta fundamental, (es nuestro sistema 
de codificación básico) la CIE (Clasificación Internacional de Enfermedades), que a continuación 
paso a definir y exponer un poco de su historia. 
Los sistemas de clasificación permiten manejar la ingente cantidad de información 
sanitaria con agilidad y seguridad. Son útiles tanto para el ámbito clínico como para la gestión 
sanitaria como ventaja añadida se indica que esta información, que procede de diferentes 
fuentes utiliza códigos compartidos que pueden facilitar la interoperabilidad de los distintos 
sistemas y, por tanto, el intercambio de datos con múltiples fines y objetivos. (Bermejo Sánchez 
et al., 2016, 31) 
2.2.5.1.-Clasificación internacional de enfermedades (CIE) 
 
La clasificación internacional de enfermedades (CIE), es una herramienta de trabajo 
documental, donde aparecen reunidas todas las enfermedades y su relación con códigos creados 




El principal propósito inicial de la CIE es el registro de la morbilidad y mortalidad tanto a 
nivel nacional como internacional de manera que se puedan comparar problemas de salud a nivel 




La clasificación internacional de enfermedades novena revisión modificación clínica, se ha 
mantenido vigente en sus diferentes ediciones desde 1948 hasta diciembre de 2015 en España.  
Según recoge el Doctor Rafael Navalón en su tesis (Navalón Cebrián, 2012) CIE-9-MC3: Se 
trata de una clasificación de enfermedades y procedimientos utilizada en la codificación de 
información clínica derivada de la asistencia sanitaria, principalmente en el entorno de hospitales 
y centros de atención médica especializada. 
La CIE-9-MC es la traducción oficial de la ICD-9-CM (International Classification of Diseases, 
Ninth Revision, Clinical Modification), que a su vez es una adaptación de la ICD-9 (International 
Classification of Diseases, Ninth Revision). La ICD-9-CM fue creada para facilitar la codificación de 
morbimortalidad en los hospitales. 
En España la CIE-9-MC que está en vigor es la 8ª Edición de enero de 2012. 
En relación con su contenido incluye los siguientes apartados: 
– Material Preliminar  
– I. Índice Alfabético de Enfermedades  
§ Índice Alfabético de Enfermedades  
§ Tabla Fármacos y Químicos  
§ Índice Causas Externas  
– II. Lista Tabular de Enfermedades  
§ Clasificación de Enfermedades  
§ Clasificaciones suplementarias  
§ Códigos V  
§ Códigos E  
                                                        
3The WHO Family of International Classifications [homepage on the Internet]. Ginebra, Suiza:  World Health 
Organization; 2011. International Classification of Diseases (ICD). Disponible en: http://www.who.int/classifications/en/. 





– III. Índice Alfabético de Procedimientos  
– IV. Lista Tabular de Procedimientos  
– V. Apéndices  
§ Códigos M  
§ Subdivisiones E de 4º dígito  
Para utilizar la CIE-9-MC es imprescindible conocer y aplicar la normativa de codificación 
vigente, publicada por las organizaciones responsables de los registros clínico-asistenciales. En 
España, es el Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad y las Consejerías de Sanidad de 
las Comunidades Autónomas las que se encargan de publicar regularmente normas de 





Igualmente, la tesis citada en el apartado anterior recoge lo siguiente respecto a la CIE-
10-ES. 
La lista de códigos CIE-10-ES es la décima versión de la Clasificación Estadística 
Internacional de Enfermedades y otros Problemas de Salud; del inglés ICD (International 
Statistical Classification of Diseases and Related Health Problems), provee los códigos para 
clasificar las enfermedades y una amplia variedad de signos, síntomas, hallazgos anormales, 
denuncias, circunstancias sociales y causas externas de daños o enfermedad.  
Cada condición de salud puede ser asignada a una categoría y darle un código de hasta 
seis caracteres de longitud (en formato de X00.00). Tales categorías pueden incluir un grupo de 
enfermedades similares. 
La CIE es publicada por la OMS. Es usada mundialmente para las estadísticas sobre 
morbilidad y mortalidad, los sistemas de reintegro y soportes de decisión automática en 
medicina. Este sistema está diseñado para promover la comparación internacional de la 
recolección, procesamiento, clasificación y presentación de estas estadísticas.  
La lista CIE-10 tiene su origen en la «Lista de causas de muerte», cuya primera edición la 
editó el Instituto Internacional de Estadística en 1893. La OMS se hizo cargo de esta en 1948, en 
la sexta edición, la primera en incluir también causas de morbilidad. 
La CIE-10 fue desarrollada en 1992 para rastrear estadísticas de mortalidad. La OMS 




Posteriormente, algunos países han creado sus propias extensiones de procedimientos 
de la CIE-10. Por ejemplo, Australia introdujo su primera edición, la «CIE-10-AM» en 1998; 
Canadá introdujo en el 2000 su versión, la «CIE-10-CA». Alemania también tiene su propia 
extensión, la «CIE-10-GM».  
La clasificación internacional de enfermedades 10 revisión lleva vigente en prácticamente 
toda España, excepto Cataluña, desde enero 2016. 
 
2.2.5.1.3-Un poco de historia de la CIE 
 
La primera clasificación de enfermedades está datada en 1850, siendo adoptada por el 
Instituto Internacional de Estadística en 1893, dado que su primera edición fue conocida como 
Lista Internacional de causas de muerte, a partir de la propuesta de William Farr (Lilienfeld, 2007). 
La importancia que fue adquiriendo como sistema para poder clasificar y sistematizar las 
enfermedades fue el motivo por el que se adoptó por la OMS a partir de la 6ª edición, justo en el 
año de su creación como entidad internacional, en 1948, incluyendo por primera vez las causas 
de morbilidad. En la Asamblea de esta Organización del año 1967 se adopta el reglamento para 
uso universal de la CIE en todos los países miembros. Esto es así porque el propósito de la CIE, 
según recoge la WEB del OMS, es permitir el registro sistemático, el análisis, la interpretación y 
la comparación de los datos de mortalidad y morbilidad recolectados en diferentes países o 
áreas, y en diferentes momentos. La clasificación permite la conversión de los términos 
diagnósticos y de otros problemas de salud, de palabras a códigos alfanuméricos que facilitan 
su almacenamiento y posterior recuperación para el análisis de la información. Aunque 
inicialmente se usaba para la clasificación de la mortalidad, su uso se ha ido extendiendo hasta 
alcanzar a todos los problemas de salud y circunstancias que pueden intervenir en la salud de las 
personas o de las poblaciones.  
La Clasificación que actualmente está vigente es la Clasificación Estadística Internacional 
de Enfermedades y Problemas Relacionados con la Salud, Décima Revisión (CIE-10), aceptada por 
los miembros en la 43 Asamblea Mundial de la Salud en mayo de 1990, los cambios y 
adaptaciones que ha precisado para su utilización han llevado a que se haya implantado en 
nuestro país en 2016, aunque algunos países miembros lo empezaron a usar en 1994. Entre las 
especialidades médicas la primera que lo adoptó, por adaptarse más al conocimiento de las 




de los estándares internacionales más usados para elaborar estadísticas de morbilidad y 
mortalidad en el mundo. 
La CIE es un sistema de clasificación de eje variable. Su esquema fue que, para todos los 
propósitos prácticos y epidemiológicos, los datos estadísticos relativos a las enfermedades 
debieran agruparse de la manera siguiente: 
• enfermedades epidémicas 
• enfermedades constitucionales o generales 
• enfermedades localizadas ordenadas por sitios 
• enfermedades del desarrollo 
• traumatismos  
Volúmenes de la CIE-10 
La CIE-10 se edita en tres volúmenes, el primero de los cuales contiene la clasificación 
propiamente dicha, ordenada por aparatos, sistemas y especialidades, y cuenta con una 
clasificación adicional para identificar el tipo histológico de los tumores. 
El volumen dos es propiamente el manual del usuario y contiene los procedimientos para 
el registro, la codificación y la selección de la causa básica de defunción y para la selección de la 
afección principal en morbilidad. 
El volumen tres incluye el índice alfabético que ayuda al usuario a localizar los códigos 




Al igual que en los apartados de la CIE-9 y la CIE-10, la tesis citada anteriormente recoge 
lo siguiente sobre la CIE-O (Clasificación Internacional de Enfermedades para Oncología). 
CIE-O: Extensión de la International Stadistical Classification of Diseases and Related 
Health Problems, aplicada al dominio específico de las enfermedades tumorales, y es la 
codificación estándar para el diagnóstico de neoplasias. 
Es un sistema de clasificación dual, para codificar tanto la localización anatómica (eje 
topográfico), como la histología (eje morfológico). Contiene un índice de términos ordenados 
alfabéticamente. Los códigos asociados a cada término permiten representar cada neoplasia por 
su localización y su morfología. Los dígitos adicionales permiten especificar su comportamiento 




indeterminado), e incluso el grado de diferenciación y el fenotipo de las células de determinadas 
neoplasias. 
La CIE-O está actualmente en su tercera edición primera revisión. La tercera edición 
original en lengua inglesa ha sido publicada en 2000. Se publicó la traducción al castellano en 
2003. 
La principal razón de no haber elegido este sistema de codificación para el desarrollo de 
este trabajo es que como se ha comentado es una clasificación centrada únicamente en 





Lo mismo que en los apartados anteriores la tesis citada previamente recoge lo siguiente 
acerca de la CIAP-2 (Clasificación Internacional de la Atención Primaria).  
CIAP-2: En Atención Primaria la CIE es de poca utilidad, debido a que los motivos de 
consulta suelen ser problemas mal definidos; así, su empleo en Atención Primaria provoca que 
gran parte de la actividad de los problemas atendidos queden sin registrar, por falta de una 
rúbrica específica (categoría), o por registrarse en “cajones de sastre”, es decir, en códigos 
inespecíficos. Por ello, la Organización Mundial de Médicos Generales ha desarrollado varias 
clasificaciones de problemas de salud y del proceso de la atención. La última, en su segunda 
versión, es la Clasificación Internacional de la Atención Primaria “CIAP-2”, actualmente en 
proceso de utilización y revisión para su uso electrónico. 
La CIAP-2 permite clasificar: 
La razón de consulta. 
El proceso de la atención. 
Los problemas de salud atendidos. 
La CIAP-2 permite clasificar el componente subjetivo del encuentro (la razón de consulta), 
la valoración y el plan de atención (actuaciones emprendidas por el profesional). 
La CIAP-2 permite no solo asignar una rúbrica y un código al problema de salud, sino un 
grado de afectación, con lo que se puede comparar la gravedad del mismo problema en distintos 
pacientes o momentos. Para ello el profesional sanitario identifica el problema de salud en un 
paciente y situación concreta, le asigna el código y la rúbrica correspondiente y valora su 




- síntomas y signos durante la semana pasada. 
- complicaciones durante la semana pasada. 
- pronóstico en los 6 meses siguientes si no se tomara ninguna acción. 
- respuesta esperable a las acciones que toma el profesional. 
La CIAP-2 permite combinar la perspectiva del paciente (razón de consulta), con la del 
profesional (problema de salud). 
La CIAP-2 tiene un diseño basado en una doble entrada, por capítulos y por componentes. 
Es decir, la razón de consulta, el proceso y el problema atendido se codifican según una doble 
entrada. Este diseño biaxial permite definir diecisiete capítulos, según aparatos anatómicos o 




Los tesauros suponen una importante herramienta documental dentro del campo de la 
semántica documental (Codina y Pedraza- Jiménez, 2011) puesto que tienen su papel en 
“proporcionar un lenguaje controlado que no depende de la lengua natural del documento si no 
de una serie de términos que llamamos descriptores” (Codina y Pedraza- Jiménez, 2011).  
Los tesauros tienen un corto recorrido en España, dado que lor primeros que aparecen 
en España datan de los años 70 del pasado siglo (González, 2016). Según esta autora 
“Los tesauros son  vocabularios controlados y estructurados formalmente, formados por 
términos que guardan entre sí relaciones semánticas y genéricas: de equivalencia, jerárquicas y 
asociativas”, además permite convertir el lenguaje natural en lenguaje controlado, 
proporcionando una organización semántica principalmente a través de la explicitación de las 
relaciones establecidas entre dichos conceptos y, eventualmente, a través de un significado 
restringido de los términos que los representan. Utilizan unidades léxicas y relaciones semáticas, 
así presentan relaciones de equivalencia, jerárquicas y asociativas.  
Los tesauros sirven para representar un campo del conocimiento usando para ello tanto 
los descriptores (términos preferidos) como sinónimos (términos no preferidos). Presentan la 
ventaja de que sirven también para elaborar las preguntas que se formulan al sistema (Codina y 
Pedraza- Jiménez, 2011).  
Por otro lado y dado que, por ejemplo, en el campo de la Documentación clínica 
electrónica es muy necesaria la normalización documental para evitar la dispersión de 




Certificación (AENOR), ha emitido la norma UNE 50-106-90, que recoge específicamente el 
significado de Tesauro como  “Vocabulario de un lenguaje de indización controlado organizado 
formalmente con objeto de hacer explícitas las relaciones, a priori, entre conceptos (por ejemplo 
"más genérico que" o "más específico que") ". (UNE 50-106-90, 1990: 5) [2] uso poscoordinado 
de los tesauros; o sea, la exigencia cuyos términos sean interrelacionados en el momento de la 
búsqueda de información (Navalón, 2012). Los tesauros son también tecnologías de la 
información que permiten aportar conocimiento práctico (know-how) para el especialista en 
documentación (Codina y Pedraza- Jiménez, 2011) 
En el área de la medicina el más usado y reconocido es MeSH (Medical Subject Headings). 




“Es el tesauro de vocabulario controlado utilizado por la Librería Nacional de Medicina del 
Congreso de Estados Unidos (NLM) para indexar los artículos para PUBMED, que es el buscador 
más específico dentro del ámbito sanitario, sirve para relacionar las patologías, síntomas, 
tratamientos, etc. con los artículos científicos que sobre ello se publican”. Según (Major et al., 
1978b), está organizado en dos caminos complementarios, un primer camino es el listado 
alfabético, que contienen términos de búsqueda, términos preferidos y relaciones entre 
términos, lo que define el entorno conceptual o la clase en el que el término es operativo y el 
segundo camino es una estructura de árbol basada en una división de los términos preferidos en 
14 categorías (encabezado de las materias), cada una de las cuales tiene sus subcategorías 
correspondientes. Además presenta relaciones sintagmáticas que se expresan de diversas 
maneras, así pueden combinar términos de jerarquía superior (encabezados) con términos de 
subcategorías; posee etiquetas de chequeo que permite profundizar en cuestiones tales como 
edad, grupo étnico, etc.; pueden coordinarse diversos términos principales de manera que 
pueden definir el campo semántico en el que operan, y por último, también se puede dar una 
precoordinación de manera que la estructura sintáctica define las relaciones sintagmáticas. 
Entendemos por indización al proceso intelectual o automático que persigue la obtención de un 
conjunto de unidades conceptuales que representen íntegramente un objeto o una necesidad de 
información (como un documento ya sea artículo, libro o revista, por ejemplo). Estos conceptos 
pueden ser representados en lenguaje natural, llamadas palabras clave, obtenidos literalmente 





de los objetos analizados y, por tanto, son el resultado de la indización. Sin embargo, en la 
mayoría de las ocasiones, las palabras o frases seleccionadas para representar el contenido del 
objeto sufren una transformación consistente en una normalización y control antes de su 
almacenamiento en las bases de datos. Esta modificación se lleva a cabo para conseguir sistemas 
de información coherentes y más eficaces mediante vocabularios controlados, como tesauros. 
Éste es un aspecto clave en la recuperación de información. Es preciso exponer que la indización 
es la enumeración sucesiva de los diferentes encabezamientos (términos) que expresan el(los) 
tema(s) contenido(s) en un documento, y requiere de la aplicación de criterios uniformes y del 
establecimiento previo de una lista de términos en la cual se basa dicha indización. 
La representación de un concepto particular mediante un término, cuyo significado es 
más general que tal concepto, conduce a una pérdida de especificidad y, por consiguiente, de 
información. A este respecto es preciso considerar dos factores de análisis de la correspondencia, 
que son especificidad y exhaustividad.  La especificidad se alcanza gracias a la utilización de los 
diversos recursos que ofrecen MeSH, descriptor principal especial (tipo de publicación, 
precodificados, geográficos), y calificadores, mientras la exhaustividad es factible cuando se 
representan, mediante los distintos términos, todos los conceptos discutidos en el trabajo 
indizado con vistas a lograr la cobertura temática apropiada.  
El sistema de búsqueda PUBMED es un proyecto desarrollado por la National Center for 
Biotechnology Information (NCBI) en la National Library of Medicine (NLM). Permite el acceso a 
bases de datos bibliográficas compiladas por la NLM: MEDLINE, PreMEDLINE (citas enviadas por 
los editores) y AIDS. 
MEDLINE es la base de datos más importante de la NLM abarcando los campos de la 
medicina, enfermería, odontología, veterinaria, salud pública y ciencia preclínicas. Actualmente 




El UMLS (Unified Medical Language System), es un proyecto de la National Library of 
Medicine del National Institutes of Health de Estados Unidos y emplea técnicas de procesamiento 
basadas en unidades léxicas. 
Este sistema no ha sido diseñado para consulta humana, ya que los usuarios finales son 
expertos en programación, que al trabajar en el dominio médico podrán definir consultas y 




un léxico en lengua inglesa que incluye más de cien mil informes léxicos, con más de ciento 
ochenta mil cadenas de términos. 
En términos generales, se puede observar que el sistema implanta una gramática 
electrónica rigurosamente dependiente de la lengua, la cual es aplicada en un módulo que 
incluye información estrictamente conceptual y denotativa. 
Otro de los elementos relevantes en UMLS es el Metatesauro, el cual se define como una 
base de datos que contiene información sobre conceptos que aparecen en uno o más conjuntos 
de sesenta vocabularios controlados y clasificaciones usados en el campo de la biomedicina. Los 
conceptos se encuentran organizados y poseen un identificador único, asociado a distintos 
términos y variantes existentes para referirse al mismo, adicionalmente, ofrece relaciones entre 
los conceptos de los vocabularios de origen y nuevos. La Red Semántica de UMLS es uno de los 
tres proyectos sobre fuentes de conocimiento que actualmente desarrolla la National Library of 
Medicine. Usa ciento treinta tipos semánticos y garantiza una categorización consistente de 
todos los conceptos representados en el Metatesauro. Los enlaces entre los tipos semánticos 
establecen la estructura de la Red y representan las relaciones más importantes en el dominio 
biomédico. Toda la información sobre los conceptos específicos se encuentra en el Metatesauro; 
la Red facilita la información sobre los tipos semánticos básicos que se han asignado a estos 
conceptos y define las relaciones que se pueden establecer entre los tipos semánticos. 
En cuanto a la estructura y contenido, existen nodos (tipos semánticos) y enlaces 
(relaciones entre ellos), existen agrupaciones básicas de los tipos semánticos sobre organismos, 
estructuras anatómicas, funciones biológicas, productos químicos, eventos, objetos físicos y 
conceptos o ideas. El actual campo de aplicación de los tipos semánticos es bastante extenso, ya 
que permite la categorización semántica de un amplio grupo de terminologías en múltiples 
dominios de especialidad. 
2.2.5.2.3.-DeCS  
 
DeCS (Descriptores en Ciencias de la Salud), fue creado por BIREME (Centro 
Latinoamericano y del Caribe de información en Ciencias Médicas) para uso en la indización de 
artículos de revistas científicas, libros, anales de congresos, informes técnicos, y otros tipos de 
materiales, así como para ser usado en la búsqueda y recuperación de asuntos de la literatura 
científica en las bases de datos LILACS (Literatura Latinoamericana en Ciencias de la Salud), 




Es un vocabulario estructurado, dinámico y trilingüe con una estructura jerárquica. Tiene 
como finalidad principal servir como lenguaje único para la indización y recuperación de 
información entre el Sistema Latinoamericano y del Caribe en Ciencias de la Salud. 
 El DeCS fue desarrollado a partir del MeSH con el objetivo de permitir el uso de 
terminología común para búsqueda en tres idiomas, proporcionando un medio consistente y 
único para la recuperación de la información independientemente del idioma. Además de los 
términos médicos originales del MeSH fueron desarrolladas las áreas específicas de salud pública 
y homeopatía, y los conceptos que componen el DeCS son organizados en una estructura 
jerárquica, permitiendo la ejecución de búsqueda en términos más amplios, o más específicos, o 





Según la misma fuente que en el apartado anterior es “: Una lista sistemática de todos los 
posibles nombres necesarios para definir claramente a una familia conceptual o lingüística.” En 
el campo de la medicina el más conocido y utilizado en el trabajo diario de los documentalistas 
sanitarios es SNOMED (Standard NOmenclatures of MEDicine).  
2.2.5.3.2.-SNOMED 
 
Se trata de una terminología médica integral que ofrece contenido clínico y expresividad 
para documentación y comunicación médica. Se puede utilizar para codificar, recuperar y 
analizar datos clínicos. Sus creadores tenían en mente que su diseño debería ser aplicable para 
su reconocimiento por computadoras (Major et al., 1978b) 
Es la nomenclatura médica estándar a nivel mundial, también usada en los hospitales para 
codificar y analizar datos clínicos, es más precisa y más exhaustiva que la CIE. Su principal utilidad 
es poder servir para la interoperabilidad semántica entre los distintos sistemas informáticos, 
facilitando que la información asistencial pueda estar disponible en cualquier país a través de 
cualquier sistema de información, dado que supone un sistema de metacodificación.  
 SNOMED CT es producto de la fusión entre SNOMED Reference Terminology (SNOMED 
RT), creada por el College of American Pathologists (CAP) a partir de 7 versiones anteriores, cuya 
primera versión data del año 1965 y la fusión con el Clinical Terms Versión 3 (CTV3), desarrollada 




 SNOMED CT se desarrolló inicialmente para dar respuesta a las necesidades de 
homogeneizar la descripción de las muestras de anatomía patológica, dadas las altas 
posibilidades de interpretaciones personales que difícilmente se podían intercambiar con otros 
anatomopatólogos. Posteriormente ha servido para dar respuesta a las necesidades de las 
plataformas electrónicas, de uso casi universal en el mundo asistencial, para que el cuidado 
pudiera ser documentado y los clínicos pudieran recuperar y transmitir datos en formato 
electrónico. La terminología está constituida por conceptos, términos y relaciones con el fin de 
representar con precisión la información médica en el ámbito de la atención de la salud.  
 SNOMED CT se define como una nomenclatura clínica controlada, con características de 
terminología de interfaz y terminología de referencia. 
 Una terminología de interfaz es aquella que está orientada al ingreso o registro de datos 
en una HCE. Utiliza los términos preferidos por el usuario, intenta ser intuitiva y eficiente para la 
recolección de datos clínicos. 
 Una terminología de referencia es aquella que está orientada al análisis de datos, 
utilizando una colección de conceptos y relaciones, usada como un punto de referencia común 
para comparar datos recolectados por múltiples individuos, utilizando variedad de sistemas 
diferentes en diversas instituciones. 
 SNOMED CT es en el momento actual una nomenclatura orientada hacia la historia clínica. 
Está estructurada en siete ejes: etiología, topografía, morfología, función, enfermedad, 
procedimiento y ocupación. Es necesaria la combinación de los cuatro primeros ejes para 
identificar una enfermedad. Los restantes proporcionan información adicional. 
 SNOMED CT provee una terminología común que constituye un instrumento consistente, 
que permite introducir información clínica en los sistemas de forma estandarizada, asociados a 
códigos. Ello comporta precisión al representar los fenómenos clínicos y permite la 
interoperabilidad de los distintos sistemas dando soporte a la diversidad lingüística. Tiene 
algunas limitaciones, así cuando el código para identificar estructura es demasiado restrictivo no 
se utiliza (Major et al., 1978b). Sin embargo, tiene la ventaja de enlazar morfología y 
procedimientos con etiología y funciones. Enlaces que también se muestran en la jerarquía y en 
vocabulario de búsqueda. SNOMED, define un tipo de concepto, que es la representación 
canónica de la máxima descomposición de conceptos en un conjunto de supertipos primitivos 
definidos, que se proponen como la representación formal de significado clínico, lo que permite 
la recuperación comprensiva de expresiones pre y postcoordinadas de SNOMED CT para las 




de conceptos codificados dentro de una terminología que permite definir un nuevo concepto; en 
tanto que postcordinación supone la creación externa de nuevas clases, utilizando las mismas 
técnicas que para la creación de expresiones precoordinadas. Se usa para describir nuevas clases 
externas que no tienen un concepto equivalente en la terminología (Jiang & Chute, 2009), siendo 
aceptado que la postcoordinación es la solución adecuada, mejor que la precoordinación para 
solucionar el problema de los contenidos clínicos, como así lo demuestra el estudio citado que 
utiliza como metodología el análisis formal de conceptos. En su trabajo estos autores desglosan 
las entrañas relacionales de un concepto (en este caso eligieron un procedimiento, 
hipofisectomía [extirpación de la glándula hipófisis]) en el que identificaron nodos anónimos 
recuperados tras el análisis formal de conceptos, lo que permite completar semánticamente 
SNOMED.  
 Presenta como cualidad, el que su estructura sintagmática se apoya en el reconocimiento 
de que cualquier estado clínico se puede especificar, al combinar estados en un determinado 
orden de las categorías semánticas, lo que permite definir la función de un término en un 
contexto médico (Major et al., 1978b) 
 SNOMED CT ha de ser utilizado como lenguaje de referencia, debiendo establecer en ese 
caso las relaciones no visibles entre los términos locales y los conceptos SNOMED CT, aunque 
puede ser utilizado también directamente como lenguaje de interfaz (si se utilizan los propios 
términos de SNOMED CT como lenguaje natural). 
 En la actualidad, SNOMED CT es mantenida y distribuida por la International Health 
Terminology Standards Development Organización (IHTSDO), organización sin ánimo de lucro, 
constituida el 23 de marzo de 2007, y que posee los derechos de propiedad intelectual de 
SNOMED CT. La IHTSDO es una entidad registrada bajo la legislación y el derecho danés. Su oficina 
central se encuentra en la Universidad de Copenhague (Dinamarca). Solo pueden ser miembros 
los Estados u organizaciones en las que ellos deleguen y España es estado miembro. Su propósito 
es adquirir, poseer y administrar los derechos de SNOMED CT, otras normas relacionadas u otros 
activos terminológicos, además de desarrollar, mantener, promover y permitir la adopción y el 
uso correcto de los productos terminológicos en los sistemas de salud de todo el mundo. España 
es miembro de la IHTSDO desde julio del año 2009. 
 Es importante reseñar que el propósito de SNOMED CT tal y como apunta el Ministerio 
de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad (MSSSI) no es reemplazar a las clasificaciones hoy en 




servir como terminología de referencia para el desarrollo de la interoperabilidad semántica en la 




Según la página web oficial de ORPHANET (http://www.orpha.net/consor/cgi-
bin/index.php?lng=ES), se puede decir que es un servicio web que ofrece información sobre las 
ER, su finalidad es contribuir a la mejora del diagnóstico y tratamiento de dichas enfermedades, 
y por tanto conseguir una mayor calidad de vida de estos pacientes y también de sus familias. 
En esta página podemos encontrar: 
- Un listado de enfermedades y clasificaciones de estas. 
- Una enciclopedia de ER, en inglés y francés, la cual también se está traduciendo a otros 
idiomas.  
- Un listado de medicamentos huérfanos5. 
- Un directorio de recursos especializados que ofrece información sobre: centros 
expertos, laboratorios clínicos, proyectos de investigación en curso, ensayos clínicos, registros, 
redes, plataformas tecnológicas y asociaciones de pacientes; en el ámbito de las ER y en cada 
uno de los países del consorcio ORPHANET. 
- Una herramienta de ayuda al diagnóstico, que permite a los usuarios buscar una 
enfermedad por los signos y los síntomas asociados. 
- Una enciclopedia de recomendaciones y directrices para la atención médica de 
emergencia y la anestesia. 
- Un boletín de noticias bimensual, OrphaNews, que ofrece una visión general sobre la 
actualidad científica y política en el ámbito de las ER y los medicamentos huérfanos, en inglés y 
francés. 
- Una colección de informes temáticos, los Informes Periódicos de ORPHANET, que tratan 
temas relevantes y que pueden descargarse directamente de la web. 
 En cuanto a qué razones llevan a elegir a ORPHANET como uno de los sistemas de 
codificación para este trabajo, la principal es que este servicio se centra en todo lo relativo a ER 
y, entre otros aspectos, ofrece la codificación de las mismas a nivel internacional. 
                                                        
5 Medicamentos huérfanos: Fármacos que no son desarrollados por la industria farmacéutica por razones económicas pero que 









 Aunque el concepto de ontología ha estado presente desde hace mucho tiempo en la 
filosofía, recientemente se utiliza en informática para definir vocabularios que las máquinas 
puedan entender, y que sean especificados con la suficiente precisión como para permitir 
diferenciar términos y referenciarlos de manera precisa. 
 Las ontologías son una de las tecnologías más prometedoras para el futuro de los sistemas 
de información (Codina y Pedraz-Jiménez, 2011) 
 Una Ontología es una representación conceptual de términos que pertenecen a un 
dominio, entendiendo como tal, un área de conocimiento (por ejemplo, física, matemáticas, 
Medicina…) o una temática (el mundo empresarial).  
 Las Ontologías definen estos términos, los ordenan, los estructuran mediante sus 
características y propiedades, y los relacionan entre sí. Los definen de una manera formal y 
legible. Se debe promover la interoperabilidad en las ontologías médicas.  
 Existen diversas terminologías en el área de ciencias de la salud que son útiles como 
ontologías computacionales en los sistemas de información clínicos. 
Características de las ontologías: 
Pueden ser interpretadas tanto por humanos como por programas informáticos. 
Permiten que diferentes sistemas de información se comuniquen entre sí, salvando los 
obstáculos de la semántica, contribuyendo a alcanzar lo que denominamos “interoperabilidad 
semántica”. 
Componentes: 
Conceptos: son las ideas básicas que se intentan formalizar. Los conceptos pueden ser 
clases de objetos, métodos, planes, etc. 
Relaciones: representan la interacción y enlace entre los conceptos del dominio. Suelen 
formar la taxonomía del dominio, es decir la clasificación del dominio. Por ejemplo: subclase-de, 
parte-de, parte-exhaustiva-de, conectado-a, etc. 
Funciones: son un tipo concreto de relación donde se identifica un elemento mediante el 
cálculo de una función que considera varios elementos de la ontología. Por ejemplo, pueden 
aparecer funciones como categorizar-clase, asignar-fecha, etc. 





Axiomas: son teoremas que se declaran sobre relaciones que deben cumplir los 
elementos de la ontología. Por ejemplo: “Si A y B son de la clase C, entonces A no es subclase de 
B”, “Para todo A que cumpla la condición X, A es B”, etc. 
 Por ejemplo, si aplicamos estos teoremas, las ontologías serán capaces de razonar 
síntomas con enfermedad. 
 Por ejemplo, si le realizamos una consulta a la ontología sobre un paciente que tiene los 
siguientes síntomas como: fiebre, escalofríos, dolor muscular y dolor de cabeza, el sistema, a 




 La ontología médica más conocida es GALEN CRM (Common Referente Model), GRAIL 
(GALEN Representation And Integration Language). Se trata de una organización sin ánimo de 
lucro, que ofrece una tecnología diseñada para representar la información clínica de una manera 
novedosa. 
GALEN está tratando de cumplir cinco desafíos:  
Conciliar la diversidad de las necesidades de la terminología con la obligación de 
compartir información.  
Evitar de manera exponencial el aumento de los costos para la armonización de las 
variantes.  
Facilitar la aplicación clínica.  
Cerrar la brecha entre los detalles necesarios para el cuidado de los pacientes y las 
abstracciones necesarias para la gestión estadística y con fines de investigación.  
Proporcionar sistemas multilingües que permitan preservar el significado subyacente y la 
representación.  
GALEN “se enfrenta” a las terminologías tradicionales, sistemas de codificación y sistemas 
de clasificación en los siguientes aspectos:  
1. En la interfaz de usuario. 
Interfaces con GALEN: tecnología que permite que un concepto central se describa a 
través de formas simples. Si es necesario, un código preciso para la presentación de informes se 
puede generar de forma automática más adelante.  




En consecuencia, GALEN maneja internamente la terminología análoga a un diccionario y 
una gramática para que indistintamente muchas descripciones se puedan componer de un 
número manejable de los conceptos de base. Los sistemas tradicionales de codificación se 
parecen más a un libro de frases, donde cada frase debe figurar por separado. Nadie podría 
pensar en tratar de enumerar todas las oraciones posibles en cualquier lenguaje natural en un 
libro de frases, lista de todas las enfermedades posibles, o en condiciones de procedimiento en 
un sistema de codificación, es igualmente inútil.  
3. En el establecimiento de normas. 
Cambia un sistema de codificación estándar a un modelo de referencia estándar.  
Búsqueda de un único conjunto fijo de códigos para todas las enfermedades, 
procedimientos, etc. El modelo GALEN Común de Referencia, proporciona un medio común de 
representar la codificación y sistemas de clasificación de manera que puedan ser relacionados 
entre sí, un diccionario común y la gramática. El lema del proyecto es "la coherencia sin 
uniformidad".  
4. En la entrega. 
Cambia los sistemas de codificación estáticos a datos dinámicos para los servicios de 
terminología como de software.  
5. En la presentación. 
Pasa de terminologías monolingües a terminologías multilingües.  
La finalidad de GALEN es la representación formal de terminologías médicas para los 
distintos usos clínicos y de codificación. Se desarrolló para apoyar la construcción de sistemas 
clínicos que podrían representar y manipular la información clínica sobre los pacientes en un 
nivel de detalle suficiente, para apoyar la rutina del cuidado clínico cotidiano (médico y de 
enfermería), al separar el modelo conceptual del modelo de uso o del idioma. Su utilidad se 
enfoca a representar conceptos complejos y, posteriormente generar clasificaciones automáticas 
según la perspectiva de interés. Existen experiencias internacionales donde GALEN facilitó 





3.-Selección del corpus de Enfermedades Raras y de búsquedas 
3.1.-Selección de Enfermedad Raras 
 
Como paso previo a la investigación realicé trabajo de campo con expertos tanto en ER (Dr. 
Manuel Posada de la Paz y la codirectora de esta tesis Verónica Alonso Ferreira profesionales del 
ISCIII, que desarrollan su actividad en el IIER), y en codificación – sobre todo CIE y SNOMED- 
(Rafael Navalón Cebrián profesional del Hospital Universitario de Fuenlabrada). Con la 
información obtenida de estas entrevistas, más la labor de elección, considerando diversas 
características documentales de los distintos lenguajes, extraje la información pertinente sobre 
las distintas codificaciones a trabajar y el corpus de enfermedades más representativas para el 
trabajo.  
A continuación, expongo los criterios para la selección de los diferentes lenguajes. 
 
• Entrevista personal con los expertos en codificación, tanto del ISCIII y del Hospital 
Universitario de Fuenlabrada, que se incluye en anexos, a través de la que se hacen 
recomendaciones en cuanto a los sistemas de codificación y las enfermedades a incluir. 
• Exhaustividad. Como se ha mencionado previamente, se puede definir como la cualidad de 
un sistema de información para recuperar la totalidad de los documentos relevantes que 
posee una colección, conforme a los requerimientos establecidos en la estrategia de 
búsqueda. 
Teniendo esto en cuenta se ve la importancia que los sistemas de codificación posean 
esta característica, al ofrecer una respuesta en la que apenas hay ruido o silencio documental, 
por lo tanto, es una razón importante para su inclusión en este trabajo, por esto se 
seleccionan CIE-9-MC, CIE-10 y SNOMED y en el ámbito de las ER ORPHANET. 
• Precisión. Según María Pinto, “es la capacidad que tiene el sistema de búsqueda en coordinar 
la ecuación con los documentos más relevantes. De otra forma son aquellos documentos 
relevantes recuperados.” (http://www.mariapinto.es/e-coms/recu_infor.htm). Por tanto, 
cuanto más preciso sea un sistema, más exacta y fiable es la respuesta que ofrece y por tanto 
es un buen motivo para incluirlo en este trabajo, por ello se eligen CIE-9-MC, CIE-10 y 
SNOMED y en el ámbito concreto de las ER, ORPHANET. 
• Polisemia. Según el diccionario de la Real Academia de la Lengua Española 
(http://lema.rae.es/drae/?val=polisemia) es “1. f. Ling. Pluralidad de significados de una 




con independencia de la naturaleza de los signos que lo constituyen.” Por lo que sí es un 
problema en aquellos sistemas que contengan gran cantidad de términos polisémicos y por 
tanto una razón de peso para rechazarlo. Por este motivo se considera que todas tienen un 
similar desarrollo de polisemias 
• Sinonimia. Según el diccionario de la Real Academia de la Lengua Española, 
(http://lema.rae.es/drae/?val=sinonimia) es “1. f. Circunstancia de ser sinónimos dos o más 
vocablos. 2. f. Ret. Figura que consiste en usar intencionadamente voces sinónimas o de 
significación semejante, para amplificar o reforzar la expresión de un concepto.” Esta 
característica facilita de alguna manera la codificación, si no aparece el código exacto ayuda 
encontrar alguno parecido. Por esto se aceptan ORPHANET, SNOMED, CIE-10 y CIE-9-MC. 
• Epónimos. Según el Diccionario de la Real Academia de la Lengua Española 
(http://lema.rae.es/drae/?val=eponimos) es “1. adj. Se dice del nombre de una persona o de 
un lugar que designa un pueblo, una época, una enfermedad, una unidad”. Es una 
característica que complica la codificación, ya que no se indica las características de las 
patologías, por eso se rechazarían CIE-9-MC, CIE-10 pero por los otros motivos ya citados no 
se rechazan. 
 Por otro lado, se puede decir que en algún caso ha resultado complicado hacer una 
codificación y mapeo de forma precisa, por la cantidad de sinónimos y de diferentes formas que 
hay de nombrar una misma patología (polisemia) en el campo sanitario y la poca especificidad 
que caracteriza a la CIE-9-MC. Esto significa que tanto en la CIE-10 y SNOMED se encuentran 
códigos muy precisos que se mapean con códigos menos específicos de la CIE-9-MC. 
A continuación, expongo en una tabla las características que más han pesado para la 
elección de los diferentes sistemas de codificación. 
 
CIE-9-
MC CIE-10 SNOMED MESH 
ORPHANET 
(*) 
Exhaustividad + ++ +++ ++ ++ 
Precisión + ++ +++ +++ ++ 
Polisemia + +++ +++ +++ ++ 
Sinonimia + +++ +++ +++ ++ 
Epónimos + +++ +++ + ++ 
Tabla 1. Comparativa de los sistemas de codificación. (Elaboración propia).    *Solo se centra en las ER.  
 Esta tabla muestra la comparación entre los sistemas de codificación elegidos, en cuanto 
a sus características de precisión, exhaustividad, polisemia, sinonimia y epónimos. En ella las 
casillas marcadas con una cruz representan la menor presencia de la característica en el sistema 




la característica. Como es lógico, estas características también han influido mucho en la elección 
final de los sistemas de codificación empleados. 
A continuación, expongo los motivos por los que he elegido o rechazado los sistemas de 
codificación: 
Por recomendación de los expertos en sus entrevistas se selecciona SNOMED como sistema 
de codificación para este trabajo, fundamentalmente por dos razones: primero, su carácter 
internacional, y la segunda, porque es la nomenclatura médica más conocida y exhaustiva, 
además es el recomendado por el Ministerio de Sanidad y por la Red Española de Registros de 
Enfermedades Raras. (Bermejo Sánchez et al., 2016, 37) 
En la selección de MeSH para este trabajo ha pesado principalmente el hecho de que sea 
el tesauro más específico en el campo de la Medicina, y que sea un tesauro que sirva para la 
indización de los artículos científicos publicados en PUBMED. 
La principal razón por la cual UMLS ha sido rechazado para este trabajo, es que no es tan 
conocido como MeSH, por lo tanto, no cumple uno de los requisitos de selección propuestos. 
El motivo por el que se ha rechazado incluir DeCS en este trabajo es debido a que, aunque 
tiene carácter internacional y se desarrolla a partir de MeSH, no es tan conocido como esta 
última. 
El principal motivo de rechazar GALEN para el trabajo es que, aunque es un sistema de 
gestión de información, no es un sistema de codificación propiamente dicho, sino “una 
ontología”. 
La principal razón de no haber elegido CIAP como sistema de codificación para el desarrollo 
de este trabajo es que, como se ha comentado, es una clasificación centrada únicamente en la 
atención primaria, es decir, todo lo referente a los problemas de salud que se ven en las 
consultas. Al igual que CIE-O, que también ha sido rechazado por que es una clasificación 
únicamente oncológica, no trata otras patologías. 
 Esto permitió seleccionar CIE-9-MC, CIE-10, SNOMED, MeSH y ORPHANET al contar con las 
características que más se ajustaban a la finalidad de este trabajo, según recomendación de los 
expertos en ER (Bermejo Sánchez et al., 2016, 37). Los expertos del IIER facilitaron los criterios 
para el mapeo de las enfermedades entre las distintas clasificaciones ya enunciadas. 
Una vez decididas las codificaciones que se van a emplear, se sintetizan en la tabla 2, que 












ORPHA MESH NombreOrphanet_MESH SNOMED NombreOrphanet_SNOMED
E71.1
Déficit aislado de 3-metilcrotonil-
CoA carboxilasa 6 C535308
Déficit aislado de 3-metilcrotonil-
CoA carboxilasa 124719001
Déficit aislado de 3-
metilcrotonil-CoA carboxilasa
Q87.8 Síndrome 3C 7 C535313 Síndrome 3C
Q98.5 Síndrome 47,XYY 8 D014997 Síndrome 47,XYY 50749006 Síndrome 47,XYY
8 C535317 Síndrome 47,XYY
Q97.1 Tetrasomía X 9 C536502 Tetrasomía X 10567003 Tetrasomía X
Q98.8 Síndrome 48,XXYY 10 D007713 Síndrome 48,XXYY 403760006 Síndrome 48,XXYY
Q97.1 Pentasomía X 11 C535319 Pentasomía X 43248007 Pentasomía X
E70.1
Déficit de 6-piruvil-
tetrahidropterina sintasa 13 C535325
Déficit de 6-piruvil-
tetrahidropterina sintasa
E78.6 Abetalipoproteinemia 14 D000012 Abetalipoproteinemia 190787008 Abetalipoproteinemia
Q77.4 Acondroplasia 15 D000130 Acondroplasia 86268005 Acondroplasia
H53.5
Monocromatismo de conos 
azules 16 C536238 Monocromatismo de conos azules 24704003
Monocromatismo de conos 
azules
16 C538165 Monocromatismo de conos azules
E72.2 Aciduria argininosuccínica 23 D056807 Aciduria argininosuccínica 41013004 Aciduria argininosuccínica
E88.8 Aciduria fumárica 24 C538191 Aciduria fumárica 124616002 Aciduria fumárica
E72.3
Déficit de glutaril-CoA 
deshidrogenasa 25 C536833
Déficit de glutaril-CoA 
deshidrogenasa 76175005
Déficit de glutaril-CoA 
deshidrogenasa
E72.1
Acidemia metilmalónica con 
homocistinuria 26 C537359
Acidemia metilmalónica con 
homocistinuria
E88.8 Aciduria mevalónica 29 D054078 Aciduria mevalónica 124327008 Aciduria mevalónica
D53.0 Aciduria orótica hereditaria 30 C537136 Aciduria orótica hereditaria 16242007 Aciduria orótica hereditaria
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D55.1 Déficit de glutatión sintetasa 32 C536835 Déficit de glutatión sintetasa 234589002 Déficit de glutatión sintetasa
E71.1 Acidemia isovalérica 33 C538167 Acidemia isovalérica 87827003 Acidemia isovalérica
E72.3 Acidemia pipecólica 34 D018901 Acidemia pipecólica 13306007 Acidemia pipecólica
E71.1 Acidemia propiónica 35 D056693 Acidemia propiónica 124718009 Acidemia propiónica
Q82.8
Acroqueratoelastoidosis de 




Displasia acromesomélica tipo 
Maroteaux 40 C535661










Déficit de acil-CoA 
deshidrogenasa de cadena 
media 42 C536038
Déficit de acil-CoA 
deshidrogenasa de cadena media 128596003
Déficit de acil-CoA 
deshidrogenasa de cadena 
media
E71.3 Adrenoleucodistrofia ligada al X 43 D000326 Adrenoleucodistrofia ligada al X 65389002
Adrenoleucodistrofia ligada al 
X
E71.3 Adrenoleucodistrofia neonatal 44 D018901 Adrenoleucodistrofia neonatal 238061001 Adrenoleucodistrofia neonatal
G71.3
Déficit de adenosina 
monofosfato deaminasa 45 C538234
Déficit de adenosina monofosfato 
deaminasa 124525004
Déficit de adenosina 
monofosfato deaminasa
E79.8 Déficit de adenilsuccinato liasa 46 C538235 Déficit de adenilsuccinato liasa 15285008 Déficit de adenilsuccinato liasa
D80.0 Agammaglobulinemia ligada a X 47 C537409 Agammaglobulinemia ligada a X 65880007
Agammaglobulinemia ligada a 
X
Q55.4
Ausencia congénita bilateral de 
los conductos deferentes 48 C535984
Ausencia congénita bilateral de 
los conductos deferentes 275416002
Ausencia congénita bilateral 
de los conductos deferentes
Q55.5 Agenesia del pene 49 C536649 Agenesia del pene
Q04.0 Síndrome de Aicardi 50 D058540 Síndrome de Aicardi 80651009 Síndrome de Aicardi
G31.8 Síndrome de Aicardi-Goutières 51 C535607 Síndrome de Aicardi-Goutières 230312006 Síndrome de Aicardi-Goutières
Q44.7 Síndrome de Alagille 52 D016738 Síndrome de Alagille 31742004 Síndrome de Alagille
E70.3
Albinismo ocular recesivo ligado 
al X 54 C537863
Albinismo ocular recesivo ligado 
al X 78642008
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E70.3 Albinismo oculo-cutáneo 55 D016115 Albinismo oculo-cutáneo 63844009 Albinismo oculo-cutáneo
E70.2 Alcaptonuria 56 D000474 Alcaptonuria 360378009 Alcaptonuria
56 C537862 Alcaptonuria 360381004 Alcaptonuria






E88.0 Déficit de alfa-1 antitripsina 60 D019896 Déficit de alfa-1 antitripsina 30188007 Déficit de alfa-1 antitripsina
60 C531610 Déficit de alfa-1 antitripsina
E77.1 Alfa-manosidosis 61 D008363 Alfa-manosidosis 124466001 Alfa-manosidosis
Q87.8 Síndrome de Alport 63 D009394 Síndrome de Alport 399340005 Síndrome de Alport
E66.0 Síndrome de Alström 64 D056769 Síndrome de Alström 63702009 Síndrome de Alström
H35.5 Amaurosis congénita de Leber 65 D057130 Amaurosis congénita de Leber 193413001 Amaurosis congénita de Leber
A06
Amebiasis por Entamoeba 
histolytica 67 C531613
Amebiasis por Entamoeba 
histolytica
E78.6
Enfermedad de retención de 
quilomicrones 71 C535460
Enfermedad de retención de 
quilomicrones
Q93.5 Síndrome de Angelman 72 D017204 Síndrome de Angelman 76880004 Síndrome de Angelman
B81.3 Angiostrongilosis 74 C536369 Angiostrongilosis 61750000 Angiostrongilosis
B78 Estrongiloidiasis 76 D013322 Estrongiloidiasis 1214006 Estrongiloidiasis
Q13.1 Aniridia 77 D015783 Aniridia 69278003 Aniridia
77 C538293 Aniridia
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78 D006725 Anquilostomiasis 105694003 Anquilostomiasis
D89.8 Síndrome de antisintetasas 81 C537778 Síndrome de antisintetasas 445187004 Síndrome de antisintetasas
Q87.0 Síndrome de Antley-Bixler 83 C537780 Síndrome de Antley-Bixler 62964007 Síndrome de Antley-Bixler








Q87.0 Síndrome de Apert 87 D000168 Síndrome de Apert 205258009 Síndrome de Apert
D61.0 Aplasia medular idiopática 88 C538494 Aplasia medular idiopática 191256002 Aplasia medular idiopática
E72.2 Argininemia 90 D020162 Argininemia 23501004 Argininemia
E25.8 Déficit de aromatasa 91 C537436 Déficit de aromatasa
E77.1 Aspartilglucosaminuria 93 D054880 Aspartilglucosaminuria 54954004 Aspartilglucosaminuria
93 C538402 Aspartilglucosaminuria
94 D001254 Astrocitoma 254938000 Astrocitoma
G11.1 Ataxia de Friedreich 95 D005621 Ataxia de Friedreich 10394003 Ataxia de Friedreich
G11.1 Ataxia con déficit de vitamina E 96 C535393 Ataxia con déficit de vitamina E
G11.1
Ataxia espástica autosómica 
recesiva de Charlevoix-Saguenay 98 C536787
Ataxia espástica autosómica 
recesiva de Charlevoix-Saguenay
G11.3 Ataxia - telangiectasia 100 D001260 Ataxia - telangiectasia 68504005 Ataxia - telangiectasia
G90.3 Atrofia multisistémica 102 D019578 Atrofia multisistémica 230297002 Atrofia multisistémica
Q87.8 Síndrome BOR 107 D019280 Síndrome BOR 290006 Síndrome BOR
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Q87.8 Síndrome de Bardet-Biedl 110 D020788 Síndrome de Bardet-Biedl 5619004 Síndrome de Bardet-Biedl
E71.1 Síndrome de Barth 111 D056889 Síndrome de Barth 297231002 Síndrome de Barth
E26.8 Síndrome de Bartter 112 D001477 Síndrome de Bartter 71275003 Síndrome de Bartter
L98.8
Síndrome de Bazex-Dupré-


















M35.2 Enfermedad de Behçet 117 D001528 Enfermedad de Behçet 310701003 Enfermedad de Behçet
E77.1 Beta-manosidosis 118 D044905 Beta-manosidosis 238047006 Beta-manosidosis
122 D058249 Síndrome de Birt-Hogg-Dubé 110985001 Síndrome de Birt-Hogg-Dubé
123 C537633 Síndrome de Björnstadt 67817003 Síndrome de Björnstadt
D61.0
Enfermedad de Blackfan-
Diamond 124 D029503 Enfermedad de Blackfan-Diamond 88854002
Enfermedad de Blackfan-
Diamond








L66.0 Pseudopelada de Brocq 129 C531609 Pseudopelada de Brocq 238731001 Pseudopelada de Brocq
I47.2 Síndrome de Brugada 130 D053840 Síndrome de Brugada 418818005 Síndrome de Brugada
I82.0 Síndrome de Budd-Chiari 131 D006502 Síndrome de Budd-Chiari 82385007 Síndrome de Budd-Chiari
132 C537417 Déficit de butiril-colinesterasa 360589003 Déficit de butiril-colinesterasa
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E75.2 Síndrome CACH 135 C537420 Síndrome CACH
F01.1 CADASIL 136 D046589 CADASIL 390936003 CADASIL
Q87.8 Síndrome CHARGE 138 D058747 Síndrome CHARGE 47535005 Síndrome CHARGE
Q87.1 Displasia campomélica 140 D055036 Displasia campomélica 74928006 Displasia campomélica
E75.2 Enfermedad de Canavan 141 D017825 Enfermedad de Canavan 80544005 Enfermedad de Canavan
C73 Cáncer anaplásico de tiroides 142 C536910 Cáncer anaplásico de tiroides 255031003 Cáncer anaplásico de tiroides
C18
Cáncer de colon hereditario no 
polipósico 144 D003123
Cáncer de colon hereditario no 
polipósico 315058005
Cáncer de colon hereditario no 
polipósico
E53.8 Déficit múltiple de carboxilasas 148 D009100 Déficit múltiple de carboxilasas
C64 Carcinoma renal familiar 151 C536851 Carcinoma renal familiar
E71.3
Déficit de carnitina 
palmitoiltransferasa II 157 C535589
Déficit de carnitina 
palmitoiltransferasa II 238002005
Déficit de carnitina 
palmitoiltransferasa II
D36.0 Enfermedad de Castleman 160 D005871 Enfermedad de Castleman 207036003 Enfermedad de Castleman
160 C536362 Enfermedad de Castleman 238809002 Enfermedad de Castleman
H26.0
Hiperferritinemia hereditaria 
con cataratas congénitas 163 C538137
Hiperferritinemia hereditaria con 
cataratas congénitas
E75.5
Enfermedad por depósito de 
lípidos neutros 165 C536560
Enfermedad por depósito de 
lípidos neutros 19604005
Enfermedad por depósito de 
lípidos neutros
E70.3 Síndrome de Chédiak-Higashi 167 D002609 Síndrome de Chédiak-Higashi 111396008 Síndrome de Chédiak-Higashi
L65.1
Síndrome de los cabellos 
anágenos caducos 168 D058247
Síndrome de los cabellos 
anágenos caducos 238735005
Síndrome de los cabellos 
anágenos caducos
Q84.1
Enfermedad del cabello 
ensortijado 169 C537187
Enfermedad del cabello 
ensortijado 21926007
Enfermedad del cabello 
ensortijado
Q84.1 Pelo lanoso 170 C536745 Pelo lanoso 52564001 Pelo lanoso
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A00 Cólera 173 D002771 Cólera 63650001 Cólera
Q78.5
Condrodisplasia metafisaria tipo 
Schmid 174 C537352












178 D002817 Cordoma 50007008 Cordoma
H30.1 Coriorretinopatía tipo Birdshot 179 C537630 Coriorretinopatía tipo Birdshot
H31.2 Coroideremia 180 D015794 Coroideremia 75241009 Coroideremia
Q82.4
Displasia ectodérmica 
hipohidrótica ligada al X 181 D053358
Displasia ectodérmica 
hipohidrótica ligada al X 239007005
Displasia ectodérmica 
hipohidrótica ligada al X
B43 Cromomicosis 182 D002862 Cromomicosis 187079000 Cromomicosis
M30.1 Síndrome de Churg-Strauss 183 D015267 Síndrome de Churg-Strauss 82275008 Síndrome de Churg-Strauss
183 C531653 Síndrome de Churg-Strauss
K10.8 Querubinismo 184 D002636 Querubinismo 76098004 Querubinismo
Q26.8 Síndrome de la cimitarra 185 D012587 Síndrome de la cimitarra 39905002 Síndrome de la cimitarra
E72.2 Citrulinemia 187 D020159 Citrulinemia 398680004 Citrulinemia
I78.8
Síndrome de extravasación 
capilar sistémica 188 D019559
Síndrome de extravasación capilar 
sistémica 87730004
Síndrome de extravasación 
capilar sistémica
H35.0 Enfermedad de Coats 190 D058456 Enfermedad de Coats 360455002 Enfermedad de Coats
Q87.1 Síndrome de Cockayne 191 D003057 Síndrome de Cockayne 21086008 Síndrome de Cockayne
Q87.0 Síndrome de Coffin-Lowry 192 D038921 Síndrome de Coffin-Lowry 15182000 Síndrome de Coffin-Lowry
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Q92.8 Síndrome "cat-eye" 195 C535918 Síndrome "cat-eye" 26445008 Síndrome "cat-eye"
E83.0 Síndrome del cuerno occipital 198 C537860 Síndrome del cuerno occipital 59399004 Síndrome del cuerno occipital
Q87.1 Síndrome de Cornelia de Lange 199 D003635 Síndrome de Cornelia de Lange 40354009 Síndrome de Cornelia de Lange
Q85.8 Síndrome de Cowden 201 D006223 Síndrome de Cowden 58037000 Síndrome de Cowden
A81.0
Enfermedad de Creutzfeldt-
Jakob 204 D007562 Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob 792004
Enfermedad de Creutzfeldt-
Jakob
E80.5 Síndrome de Crigler-Najjar 205 D003414 Síndrome de Crigler-Najjar 28259009 Síndrome de Crigler-Najjar






E72.1 Cistationinuria 212 C535408 Cistationinuria 13003007 Cistationinuria
E72.0 Cistinosis 213 D003554 Cistinosis 190681003 Cistinosis
E72.0 Cistinuria 214 D003555 Cistinuria 85020001 Cistinuria
H53.6
Ceguera nocturna estacionaria 
congénita 215 C536122
Ceguera nocturna estacionaria 
congénita 232061009
Ceguera nocturna estacionaria 
congénita
E75.4 Lipofuscinosis neuronal ceroide 216 D009472 Lipofuscinosis neuronal ceroide 42012007
Lipofuscinosis neuronal 
ceroide
Q82.8 Enfermedad de Darier 218 D007644 Enfermedad de Darier 48611009 Enfermedad de Darier
N04.1 Síndrome de Denys-Drash 220 D030321 Síndrome de Denys-Drash 236385009 Síndrome de Denys-Drash
M33.0 Dermatomiositis 221 D003882 Dermatomiositis 396230008 Dermatomiositis
N25.1 Diabetes insípida nefrogénica 223 D018500 Diabetes insípida nefrogénica 111395007 Diabetes insípida nefrogénica
E13
Diabetes-sordera de transmisión 
materna 225 C536246





Déficit de dihidropteridina 
reductasa 226 C537896
Déficit de dihidropteridina 
reductasa 58256000








ORPHA MESH NombreOrphanet_MESH SNOMED NombreOrphanet_SNOMED
G90.8
Déficit de dopamina beta-
hidroxilasa 230 C535600
Déficit de dopamina beta-
hidroxilasa 237923004
Déficit de dopamina beta-
hidroxilasa
B72 Dracunculiasis 231 D004320 Dracunculiasis 396334002 Dracunculiasis
D57 Drepanocitosis 232 D000755 Drepanocitosis 127040003 Drepanocitosis
H50.8 Síndrome de Duane 233 D004370 Síndrome de Duane 60318001 Síndrome de Duane
E80.6 Síndrome de Dubin-Johnson 234 D007566 Síndrome de Dubin-Johnson 44553005 Síndrome de Dubin-Johnson








Q77.8 Discondrosteosis de Léri-Weill 240 C537119 Discondrosteosis de Léri-Weill 17818006 Discondrosteosis de Léri-Weill
Q99.1 Disgenesia gonadal 46,XX 243 D023961 Disgenesia gonadal 46,XX 95198001 Disgenesia gonadal 46,XX
Q75.4 Síndrome de Nager 245 C538184 Síndrome de Nager 35520007 Síndrome de Nager
I42.8
Displasia ventricular derecha 
arritmógena 247 D019571
Displasia ventricular derecha 
arritmógena 253528005











Q78.1 Displasia fibrosa de hueso 249 D005357 Displasia fibrosa de hueso 10623005 Displasia fibrosa de hueso
Q75.8 Displasia frontonasal 250 C538065 Displasia frontonasal
G24.8 Distonía dopa-sensible 255 C538007 Distonía dopa-sensible
G71.0
Distrofia muscular de Emery-
Dreifuss 261 D020389
Distrofia muscular de Emery-
Dreifuss 111508004
Distrofia muscular de Emery-
Dreifuss
G71.0 Distrofia muscular oculofaríngea 270 D039141 Distrofia muscular oculofaríngea 77097004
Distrofia muscular 
oculofaríngea
G71.1 Distrofia miotónica de Steinert 273 C538008 Distrofia miotónica de Steinert 77956009 Distrofia miotónica de Steinert
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D81.3
Inmunodeficiencia combinada 
grave por déficit de adenosina 
desaminasa 277 C531816
Inmunodeficiencia combinada 
grave por déficit de adenosina 
desaminasa
Q93.3 Síndrome de Wolf-Hirschhorn 280 D054877 Síndrome de Wolf-Hirschhorn 17122004 Síndrome de Wolf-Hirschhorn
280 C536740 Síndrome de Wolf-Hirschhorn
Q93.4 Monosomía 5p 281 C538482 Monosomía 5p 70173007 Monosomía 5p
281 D003410 Monosomía 5p
G31.0 Demencia frontotemporal 282 D057180 Demencia frontotemporal 230270009 Demencia frontotemporal
B67.5 Equinococosis alveolar 284 C536591 Equinococosis alveolar
D58.1 Eliptocitosis hereditaria 288 D004612 Eliptocitosis hereditaria 191169008 Eliptocitosis hereditaria
Q77.6 Síndrome de Ellis-Van Creveld 289 D004613 Síndrome de Ellis-Van Creveld 62501005 Síndrome de Ellis-Van Creveld
P35.0 Síndrome de rubéola congénita 290 D012410 Síndrome de rubéola congénita 1857005 Síndrome de rubéola congénita
Q78.4 Encondromatosis 296 D004687 Encondromatosis 268274005 Encondromatosis
A84
Encefalitis transmitida por 
garrapatas 297 D004675
Encefalitis transmitida por 
garrapatas 415821008
Encefalitis transmitida por 
garrapatas
E71.3 Déficit de enzima bifuncional 300 C536663 Déficit de enzima bifuncional 238068007 Déficit de enzima bifuncional
B07 Epidermodisplasia verruciforme 302 D004819 Epidermodisplasia verruciforme 19138001
Epidermodisplasia 
verruciforme
305 D016109 Epidermólisis ampollosa juntural 399971009
Epidermólisis ampollosa 
juntural








G40.8 Epilepsia refleja 310 D020195 Epilepsia refleja 79745005 Epilepsia refleja
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E26.1
Exceso aparente de 
mineralocorticoides 320 D043204
Exceso aparente de 
mineralocorticoides 237770005
Exceso aparente de 
mineralocorticoides
320 C537422
Exceso aparente de 
mineralocorticoides
E75.2 Enfermedad de Fabry 324 D000795 Enfermedad de Fabry 124464003 Enfermedad de Fabry
E75.2 Lipogranulomatosis de Farber 333 D055577 Lipogranulomatosis de Farber 79935000 Lipogranulomatosis de Farber
333 C537075 Lipogranulomatosis de Farber
I77.3 Displasia fibromuscular arterial 336 C537929 Displasia fibromuscular arterial 359553002 Displasia fibromuscular arterial









Fiebre hemorrágica con 
síndrome renal 340 D006480
Fiebre hemorrágica con síndrome 
renal 102455002
Fiebre hemorrágica con 
síndrome renal
340 C535630
Fiebre hemorrágica con síndrome 
renal 364756009
Fiebre hemorrágica con 
síndrome renal
E85.0 Fiebre mediterránea familiar 342 D010505 Fiebre mediterránea familiar 12579009 Fiebre mediterránea familiar
N04.1 Síndrome de Frasier 347 D052159 Síndrome de Frasier 445431000 Síndrome de Frasier
E77.1 Fucosidosis 349 D005645 Fucosidosis 64716005 Fucosidosis
E77.1 Galactosialidosis 351 C536411 Galactosialidosis 35691006 Galactosialidosis
E74.2 Galactosemia 352 D005693 Galactosemia 190745006 Galactosemia
E75.1 Gangliosidosis GM1 354 D016537 Gangliosidosis GM1 238025006 Gangliosidosis GM1
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C71.8 Glioblastoma 360 D005909 Glioblastoma 63634009 Glioblastoma
E74.0
Enfermedad de almacenamiento 
de glucógeno por déficit de 
maltasa ácida 365 D006009
Enfermedad de almacenamiento 
de glucógeno por déficit de 
maltasa ácida 124462004
Enfermedad de 
almacenamiento de glucógeno 
por déficit de maltasa ácida
E74.0
Enfermedad de almacenamiento 
de glucógeno por déficit de 
glucógeno fosforilasa muscular 368 C537276
Enfermedad de almacenamiento 
de glucógeno por déficit de 
glucógeno fosforilasa muscular 55912009
Enfermedad de 
almacenamiento de glucógeno 
por déficit de glucógeno 
fosforilasa muscular
368 D006012
Enfermedad de almacenamiento 









Q87.0 Síndrome de Goldenhar 374 D006053 Síndrome de Goldenhar 367462009 Síndrome de Goldenhar










cefalopolisindactilia de Greig 380 C537300





Déficit de guanidinoacetato 
metiltransferasa 382 C537622
Déficit de guanidinoacetato 
metiltransferasa 124239003
Déficit de guanidinoacetato 
metiltransferasa
Q43.1 Enfermedad de Hirschsprung 388 D006627 Enfermedad de Hirschsprung 360436002 Enfermedad de Hirschsprung
C96.0
Histiocitosis de células de 
Langerhans 389 D006646
Histiocitosis de células de 
Langerhans 190955000
Histiocitosis de células de 
Langerhans
B39 Histoplasmosis 390 D006660 Histoplasmosis 12962009 Histoplasmosis
Q87.2 Síndrome de Holt-Oram 392 C535326 Síndrome de Holt-Oram 19092004 Síndrome de Holt-Oram
Q99.1 Síndrome del varón XX 393 D058531 Síndrome del varón XX 74398009 Síndrome del varón XX
M31.6 Arteritis de células gigantes 397 D013700 Arteritis de células gigantes 414341000 Arteritis de células gigantes
G10 Enfermedad de Huntington 399 D006816 Enfermedad de Huntington 58756001 Enfermedad de Huntington
B67 Hidatidosis 400 D004443 Hidatidosis 74942003 Hidatidosis
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E74.8
Déficit de glicerol quinasa 






E78.3 Hiperlipoproteinemia tipo 1 411 D008072 Hiperlipoproteinemia tipo 1 267435002 Hiperlipoproteinemia tipo 1
E78.2 Hiperlipoproteinemia tipo 3 412 D006952 Hiperlipoproteinemia tipo 3 398796005 Hiperlipoproteinemia tipo 3
E78.1 Hiperlipoproteinemia tipo 4 413 D006953 Hiperlipoproteinemia tipo 4 34528009 Hiperlipoproteinemia tipo 4
E72.4
Atrofia girada de la coroides y la 
retina 414 C537132
Atrofia girada de la coroides y la 
retina 33985005
Atrofia girada de la coroides y 
la retina
E74.8 Hiperoxaluria primaria 416 D006959 Hiperoxaluria primaria
E25.0
Hiperplasia suprarrenal 
congénita 418 D000312 Hiperplasia suprarrenal congénita 237751000
Hiperplasia suprarrenal 
congénita
T88.3 Hipertermia maligna 423 D008305 Hipertermia maligna 405501007 Hipertermia maligna
E78.6
Deficiencia de apolipoproteína 
A1 425 D052456 Deficiencia de apolipoproteína A1 238095002
Deficiencia de apolipoproteína 
A1
B87.0 Hipodermosis 430 D007000 Hipodermosis 240879002 Hipodermosis
E83.3 Hipofosfatasia 436 D007014 Hipofosfatasia 360792001 Hipofosfatasia
G90.3 Fallo autonómico puro 441 D054970 Fallo autonómico puro 84438001 Fallo autonómico puro
441 C544351 Fallo autonómico puro
E03.1 Hipotiroidismo congénito 442 D003409 Hipotiroidismo congénito 190268003 Hipotiroidismo congénito
Q84.0
Hipotricosis hereditaria de Marie 
Unna 444 C535912
Hipotricosis hereditaria de Marie 
Unna
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Q80.8
Ictiosis epidermolítica 
superficial 455 D053560 Ictiosis epidermolítica superficial 254169002
Ictiosis epidermolítica 
superficial
Q80.1 Ictiosis recesiva ligada al X 461 D016114 Ictiosis recesiva ligada al X 402771003 Ictiosis recesiva ligada al X
D35.0 Incidentaloma suprarrenal 463 C538238 Incidentaloma suprarrenal 127021009 Incidentaloma suprarrenal
Q82.3 Incontinentia pigmenti 464 D007184 Incontinentia pigmenti 367520004 Incontinentia pigmenti
A81.8 Insomnio fatal familiar 466 D034062 Insomnio fatal familiar 83157008 Insomnio fatal familiar
E74.1
Intolerancia hereditaria a la 
fructosa 469 D005633
Intolerancia hereditaria a la 
fructosa 20052008
Intolerancia hereditaria a la 
fructosa
A07.3 Isosporosis 472 D021865 Isosporosis 371423007 Isosporosis
Q77.2 Síndrome de Jeune 474 C537571 Síndrome de Jeune
E23.0 Síndrome de Kallmann 478 D017436 Síndrome de Kallmann 93559003 Síndrome de Kallmann
H49.8 Síndrome de Kearns-Sayre 480 D007625 Síndrome de Kearns-Sayre 25792000 Síndrome de Kearns-Sayre
D21 Enfermedad de Kimura 482 D000796 Enfermedad de Kimura 399894006 Enfermedad de Kimura
Q77.7 Displasia de Kniest 485 C537207 Displasia de Kniest 53974002 Displasia de Kniest
Q64.4 Quiste uracal 488 D014496 Quiste uracal 17234001 Quiste uracal
B35.0 Querión de Celso 499 C536165 Querión de Celso
Q87.8 Síndrome LEOPARD 500 D044542 Síndrome LEOPARD 403537000 Síndrome LEOPARD
500 C537116 Síndrome LEOPARD 111306001 Síndrome LEOPARD
G40.3 Enfermedad de Lafora 501 D020192 Enfermedad de Lafora 230425004 Enfermedad de Lafora
Q87.8 Síndrome de Langer-Giedion 502 D015826 Síndrome de Langer-Giedion 41069008 Síndrome de Langer-Giedion
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B87.0 Miasis progresiva 504 D007815 Miasis progresiva 417441005 Miasis progresiva
G31.8 Síndrome de Leigh 506 D007888 Síndrome de Leigh 29570005 Síndrome de Leigh
B55 Leishmaniosis 507 D007896 Leishmaniosis 80612004 Leishmaniosis
A27 Leptospirosis 509 D007922 Leptospirosis 77377001 Leptospirosis
E79.1 Síndrome de Lesch-Nyhan 510 D007926 Síndrome de Lesch-Nyhan 10406007 Síndrome de Lesch-Nyhan
E71.0
Enfermedad de la orina de 
jarabe de arce 511 D008375
Enfermedad de la orina de jarabe 
de arce 27718001
Enfermedad de la orina de 
jarabe de arce
E75.2 Leucodistrofia metacromática 512 D007966 Leucodistrofia metacromática 396338004 Leucodistrofia metacromática
512 C538597 Leucodistrofia metacromática 238031009 Leucodistrofia metacromática
C92.7 Leucemia monoblástica aguda 514 D007948 Leucemia monoblástica aguda 278170009 Leucemia monoblástica aguda
C92.5
Leucemia aguda 
mielomonocítica 517 D015479 Leucemia aguda mielomonocítica 30962008
Leucemia aguda 
mielomonocítica
C92.0 Leucemia mieloide aguda 519 D015470 Leucemia mieloide aguda 103691009 Leucemia mieloide aguda
C92.4 Leucemia aguda promielocítica 520 D015473 Leucemia aguda promielocítica 28950004 Leucemia aguda promielocítica
D48.9 Síndrome de Li-Fraumeni 524 D016864 Síndrome de Li-Fraumeni 428850001 Síndrome de Li-Fraumeni
L66.1 Liquen plano pilar 525 C535892 Liquen plano pilar 64540004 Liquen plano pilar
I15.1 Síndrome de Liddle 526 D056929 Síndrome de Liddle 71275003 Síndrome de Liddle
Q04.3 Síndrome de Miller-Dieker 531 D054221 Síndrome de Miller-Dieker 253148005 Síndrome de Miller-Dieker
A32 Listeriosis 533 D008088 Listeriosis 4241002 Listeriosis
L93 Lupus eritematoso cutáneo 535 D008178 Lupus eritematoso cutáneo 7119001 Lupus eritematoso cutáneo
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C86.6
Enfermedad linfoproliferativa 
cutánea primaria de células T 
CD30+ 541 D054446
Enfermedad linfoproliferativa 
cutánea primaria de células T 
CD30+ 128875000
Enfermedad linfoproliferativa 
cutánea primaria de células T 
CD30+
C83.7 Linfoma de Burkitt 543 D002051 Linfoma de Burkitt 22197008 Linfoma de Burkitt
543 D008228 Linfoma de Burkitt 77381001 Linfoma de Burkitt
C83.3
Linfoma difuso de células B 
grandes 544 D016403
Linfoma difuso de células B 
grandes 109969005
Linfoma difuso de células B 
grandes
C82 Linfoma folicular 545 D008224 Linfoma folicular 277618009 Linfoma folicular
A30 Lepra 548 D007918 Lepra 81004002 Lepra
A48.1 Legionelosis 549 D007876 Legionelosis 26726000 Legionelosis
549 D007877 Legionelosis 269574000 Legionelosis
G71.3 Síndrome MELAS 550 D017241 Síndrome MELAS 39925003 Síndrome MELAS
G71.3 Síndrome MERRF 551 D017243 Síndrome MERRF 230426003 Síndrome MERRF
E24 Síndrome de Cushing 553 D003480 Síndrome de Cushing 47270006 Síndrome de Cushing
553 D000308 Síndrome de Cushing 275437005 Síndrome de Cushing
Q87.4 Síndrome de Marfan 558 D008382 Síndrome de Marfan 19346006 Síndrome de Marfan
Q87.0 Síndrome de Marshall 560 C536025 Síndrome de Marshall 33410002 Síndrome de Marshall
Q87.3 Síndrome de Marshall-Smith 561 C536026 Síndrome de Marshall-Smith 73284007 Síndrome de Marshall-Smith
Q78.1 Síndrome de McCune-Albright 562 D005359 Síndrome de McCune-Albright 36517007 Síndrome de McCune-Albright
566 C537550 Microcoria congénita
Q87.0 Síndrome de Moebius 570 D020331 Síndrome de Moebius
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E77.0 Mucolipidosis tipo 2 576 C538602 Mucolipidosis tipo 2 70199000 Mucolipidosis tipo 2
E76.0 Mucopolisacaridosis tipo 1 579 D008059 Mucopolisacaridosis tipo 1 75610003 Mucopolisacaridosis tipo 1
E76.1 Mucopolisacaridosis tipo 2 580 D016532 Mucopolisacaridosis tipo 2 70737009 Mucopolisacaridosis tipo 2
E76.2 Mucopolisacaridosis tipo 3 581 D009084 Mucopolisacaridosis tipo 3 88393000 Mucopolisacaridosis tipo 3
E76.2 Mucopolisacaridosis tipo 4 582 D009085 Mucopolisacaridosis tipo 4 378007 Mucopolisacaridosis tipo 4
E76.2 Mucopolisacaridosis tipo 6 583 D009087 Mucopolisacaridosis tipo 6 52677002 Mucopolisacaridosis tipo 6
E76.2 Mucopolisacaridosis tipo 7 584 D016538 Mucopolisacaridosis tipo 7 124470009 Mucopolisacaridosis tipo 7
E84 Fibrosis quística 586 D003550 Fibrosis quística 190905008 Fibrosis quística
D23 Síndrome de Muir-Torre 587 D055653 Síndrome de Muir-Torre 403824007 Síndrome de Muir-Torre
G70.0 Miastenia grave 589 D009157 Miastenia grave 91637004 Miastenia grave
G70.2
Síndromes miasténicos 
congénitos 590 D020294 Síndromes miasténicos congénitos
M60.8 Miofascitis macrofágica 592 C537829 Miofascitis macrofágica
G71.2
Miopatía centronuclear ligada al 
X 596 C538647 Miopatía centronuclear ligada al X 46804001
Miopatía centronuclear ligada 
al X
G71.8 Miopatía distal tipo Nonaka 602 C536816 Miopatía distal tipo Nonaka
G71.0
Miopatía distal de tipo 
Welander, tipo sueco 603 C536690
Miopatía distal de tipo Welander, 
tipo sueco
G71.1 Miopatía miotónica proximal 606 D020967 Miopatía miotónica proximal
G71.2 Miopatía nemalínica 607 D017696 Miopatía nemalínica 75072002 Miopatía nemalínica
G71.0 Miopatía tibial de Udd 609 C536815 Miopatía tibial de Udd







ORPHA MESH NombreOrphanet_MESH SNOMED NombreOrphanet_SNOMED
G71.1 Miotonía agravada por potasio 612 C538353 Miotonía agravada por potasio
D15.1 Mixoma auricular 615 C538262 Mixoma auricular
616 D008527 Meduloblastoma 443333004 Meduloblastoma
Q87.0 Síndrome de Nance-Horan 627 C538336 Síndrome de Nance-Horan 445257004 Síndrome de Nance-Horan
E34.3 Síndrome de Laron 633 D046150 Síndrome de Laron 38196001 Síndrome de Laron
C47 Neuroblastoma 635 D009447 Neuroblastoma 432328008 Neuroblastoma
635 C536408 Neuroblastoma 87364003 Neuroblastoma
Q85.0 Neurofibromatosis tipo 1 636 D009456 Neurofibromatosis tipo 1 92824003 Neurofibromatosis tipo 1
636 C538607 Neurofibromatosis tipo 1
Q85.0 Neurofibromatosis tipo 2 637 D016518 Neurofibromatosis tipo 2 92503002 Neurofibromatosis tipo 2
637 D009464 Neurofibromatosis tipo 2 126949007 Neurofibromatosis tipo 2
G60.8 Neuropatía axonal gigante 643 D056768 Neuropatía axonal gigante 128207002 Neuropatía axonal gigante
E75.2
Enfermedad de Niemann-Pick 
tipo C 646 D052556
Enfermedad de Niemann-Pick tipo 
C 66751000
Enfermedad de Niemann-Pick 
tipo C
647 D049932 Síndrome de rotura de Nijmegen 234638009
Síndrome de rotura de 
Nijmegen
647 C531759 Síndrome de rotura de Nijmegen
Q87.1 Síndrome de Noonan 648 D009634 Síndrome de Noonan 205824006 Síndrome de Noonan
H35.5 Enfermedad de Norrie 649 C537849 Enfermedad de Norrie
D44.8
Neoplasia endocrina múltiple 
tipo 1 652 D018761
Neoplasia endocrina múltiple tipo 
1 30664006
Neoplasia endocrina múltiple 
tipo 1
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E72.2
Déficit de ornitina 
transcarbamilasa 664 D020163
Déficit de ornitina 
transcarbamilasa 80908008
Déficit de ornitina 
transcarbamilasa
E20.1
Osteodistrofia hereditaria de 
Albright 665 C537045
Osteodistrofia hereditaria de 
Albright 58833000
Osteodistrofia hereditaria de 
Albright
Q78.0 Osteogénesis imperfecta 666 D010013 Osteogénesis imperfecta 78314001 Osteogénesis imperfecta
C40 Osteosarcoma 668 D012516 Osteosarcoma 21708004 Osteosarcoma
D33.0 Síndrome de Pallister-Hall 672 D054975 Síndrome de Pallister-Hall 56677004 Síndrome de Pallister-Hall
B54 Malaria 673 D008288 Malaria 105649009 Malaria
Q45.3 Páncreas accesorio 674 C536003 Páncreas accesorio 79037006 Páncreas accesorio
Q45.1 Páncreas anular 675 C536376 Páncreas anular 40315008 Páncreas anular
C25.1 Pancreatoblastoma 677 C537162 Pancreatoblastoma 53618008 Pancreatoblastoma
Q82.8 Síndrome de Papillon-Lefèvre 678 D010214 Síndrome de Papillon-Lefèvre 40158001 Síndrome de Papillon-Lefèvre
I77.8 Papulosis atrófica maligna 679 D054853 Papulosis atrófica maligna 400171002 Papulosis atrófica maligna
G72.3 Parálisis periódica hipocalémica 681 D020514 Parálisis periódica hipocalémica 82732003
Parálisis periódica 
hipocalémica
G72.3 Parálisis periódica hipercalémica 682 D020513 Parálisis periódica hipercalémica 304737009
Parálisis periódica 
hipercalémica




Paramiotonía congénita de Von 
Eulenburg 684 C538616
Paramiotonía congénita de Von 
Eulenburg








L12.0 Pemfigoide bulloso 703 D010391 Pemfigoide bulloso 77090002 Pemfigoide bulloso
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A20 Peste 707 D010930 Peste 58750007 Peste
707 D015009 Peste 83436008 Peste
Q13.4 Anomalía de Peters 708 C537884 Anomalía de Peters
Q87.0 Síndrome de Pfeiffer 710 C538582 Síndrome de Pfeiffer 70410008 Síndrome de Pfeiffer
E70.0 Fenilcetonuria 716 D010661 Fenilcetonuria
D69.1 Síndrome de plaquetas grises 721 D055652 Síndrome de plaquetas grises 51720005 Síndrome de plaquetas grises
G31.8 Síndrome de Alpers 726 D002549 Síndrome de Alpers 20415001 Síndrome de Alpers
M31.7 Poliangeítis microscópica 727 D055953 Poliangeítis microscópica
M94.1 Policondritis atrofiante 728 D011081 Policondritis atrofiante 72275000 Policondritis atrofiante
D45 Policitemia vera 729 D011087 Policitemia vera 109992005 Policitemia vera
Q61.1
Poliquistosis renal autosómica 
recesiva 731 D017044
Poliquistosis renal autosómica 
recesiva 28770003
Poliquistosis renal autosómica 
recesiva
M33.2 Polimiositis 732 D017285 Polimiositis 31384009 Polimiositis
Q87.1 Síndrome de Prader-Willi 739 D011218 Síndrome de Prader-Willi 89392001 Síndrome de Prader-Willi
E34.8 Síndrome de Hutchinson-Gilford 740 D011371 Síndrome de Hutchinson-Gilford 238870004
Síndrome de Hutchinson-
Gilford
E72.8 Déficit de prolidasa 742 D056732 Déficit de prolidasa 360994007 Déficit de prolidasa
Q87.3 Síndrome de Proteus 744 D016715 Síndrome de Proteus 23150001 Síndrome de Proteus
G71.3
Déficit de proteina trifuncional 
mitocondrial 746 D024741
Déficit de proteina trifuncional 
mitocondrial 237999008
Déficit de proteina trifuncional 
mitocondrial
Q77.8 Pseudoacondroplasia 750 C535819 Pseudoacondroplasia 22567005 Pseudoacondroplasia
E34.5
Síndrome de insensibilidad a los 
andrógenos 754 D013734
Síndrome de insensibilidad a los 
andrógenos 12313004
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N25.8
Pseudohipoaldosteronismo tipo 
1 756 D011546 Pseudohipoaldosteronismo tipo 1 43941006
Pseudohipoaldosteronismo 
tipo 1
Q82.8 Pseudoxantoma elástico 758 D011561 Pseudoxantoma elástico 252246005 Pseudoxantoma elástico
Q78.8 Picnodisostosis 763 D058631 Picnodisostosis
M60.0 Piomiositis 764 D052880 Piomiositis 65110003 Piomiositis
E74.4
Déficit de piruvato 
deshidrogenasa 765 C536257
Déficit de piruvato 
deshidrogenasa 46683007
Déficit de piruvato 
deshidrogenasa
765 D015325
Déficit de piruvato 
deshidrogenasa
M30.0 Periarteritis nodosa 767 D010488 Periarteritis nodosa 155441006 Periarteritis nodosa
E13
Síndrome de Rabson-
Mendenhall 769 D056731 Síndrome de Rabson-Mendenhall 33559001
Síndrome de Rabson-
Mendenhall
A82 Rabia 770 D011818 Rabia 14168008 Rabia
G60.1 Enfermedad de Refsum infantil 772 D052919 Enfermedad de Refsum infantil 238062008 Enfermedad de Refsum infantil
G60.1 Enfermedad de Refsum 773 D012035 Enfermedad de Refsum 25362006 Enfermedad de Refsum
F84.2 Síndrome de Rett 778 D015518 Síndrome de Rett 68618008 Síndrome de Rett
C49 Rabdomiosarcoma 780 D012208 Rabdomiosarcoma 302847003 Rabdomiosarcoma
A78 Rickettsiosis 781 D011778 Rickettsiosis 186788009 Rickettsiosis
Q13.8 Síndrome de Axenfeld-Rieger 782 C535679 Síndrome de Axenfeld-Rieger 204154009 Síndrome de Axenfeld-Rieger
Q87.2 Síndrome de Rubinstein-Taybi 783 D012415 Síndrome de Rubinstein-Taybi 45582004 Síndrome de Rubinstein-Taybi
C69.2 Retinoblastoma 790 D012175 Retinoblastoma 370967009 Retinoblastoma
H35.5 Retinosis pigmentaria 791 D012174 Retinosis pigmentaria 28835009 Retinosis pigmentaria
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D86 Sarcoidosis 797 D012507 Sarcoidosis 31541009 Sarcoidosis
G12.2 Esclerosis lateral amiotrófica 803 D000690 Esclerosis lateral amiotrófica 86044005 Esclerosis lateral amiotrófica
Q85.1 Esclerosis tuberosa 805 D014402 Esclerosis tuberosa 7199000 Esclerosis tuberosa
Q87.1 Síndrome de Seckel 808 C537533 Síndrome de Seckel 57917004 Síndrome de Seckel
M35.1
Enfermedad mixta del tejido 
conectivo 809 D008947
Enfermedad mixta del tejido 
conectivo 398021003
Enfermedad mixta del tejido 
conectivo
Q87.1 Síndrome de Silver-Russell 813 D056730 Síndrome de Silver-Russell 15069006 Síndrome de Silver-Russell
E71.3 Síndrome de Sjögren-Larsson 816 D016111 Síndrome de Sjögren-Larsson 111303009 Síndrome de Sjögren-Larsson
Q87.1 Síndrome de Smith-Lemli-Opitz 818 D019082 Síndrome de Smith-Lemli-Opitz 43929004
Síndrome de Smith-Lemli-
Opitz
Q87.8 Síndrome de Smith-Magenis 819 D058496 Síndrome de Smith-Magenis 401315004 Síndrome de Smith-Magenis
I77.8 Síndrome de Sneddon 820 D018860 Síndrome de Sneddon 238776001 Síndrome de Sneddon
Q87.3 Síndrome de Sotos 821 D058495 Síndrome de Sotos 75968004 Síndrome de Sotos
D58.0 Esferocitosis hereditaria 822 D013103 Esferocitosis hereditaria 55995005 Esferocitosis hereditaria
822 C536356 Esferocitosis hereditaria
Q05 Espina bífida aislada 823 D016135 Espina bífida aislada 67531005 Espina bífida aislada
B42 Esporotricosis 826 D013174 Esporotricosis 42094007 Esporotricosis
Q87.5 Síndrome de Stickler 828 C537492 Síndrome de Stickler 78675000 Síndrome de Stickler
M06.1 Enfermedad de Still del adulto 829 D016706 Enfermedad de Still del adulto 239920006 Enfermedad de Still del adulto
829 D014924 Enfermedad de Still del adulto 68190001 Enfermedad de Still del adulto
E77.8
Enfermedad de depósito de 
ácido siálico libre 834 C538523
Enfermedad de depósito de ácido 
siálico libre 238051008
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I67.7 Síndrome de Susac 838 D055955 Síndrome de Susac 197679002 Síndrome de Susac
N04
Síndrome nefrótico congénito 
tipo finlandés 839 C535761
Síndrome nefrótico congénito tipo 
finlandés 197601003
Síndrome nefrótico congénito 
tipo finlandés
E75.0 Enfermedad de Tay-Sachs 845 D013661 Enfermedad de Tay-Sachs 111385000 Enfermedad de Tay-Sachs
D56.0 Alfa talasemia 846 D017085 Alfa talasemia 68913001 Alfa talasemia
D56.1 Beta-talasemia 848 D017086 Beta-talasemia 65959000 Beta-talasemia
D69.4 Trombopenia Paris-Trousseau 851 C538617 Trombopenia Paris-Trousseau
Q87.8 Síndrome de Townes-Brocks 857 C536974 Síndrome de Townes-Brocks
P37.1 Toxoplasmosis congénita 858 D014125 Toxoplasmosis congénita 73893000 Toxoplasmosis congénita
B75 Triquinelosis 863 D014235 Triquinelosis 88264003 Triquinelosis
864 C536553 Tricofoliculoma 274899008 Tricofoliculoma
D23.3
Tricoepitelioma múltiple 
familiar 867 C536552 Tricoepitelioma múltiple familiar 403825008
Tricoepitelioma múltiple 
familiar
Q90 Síndrome de Down 870 D004314 Síndrome de Down 41040004 Síndrome de Down
B88.1 Tungosis 879 D058285 Tungosis
Q96 Síndrome de Turner 881 D014424 Síndrome de Turner 38804009 Síndrome de Turner
H35.5 Síndrome de Usher 886 D052245 Síndrome de Usher 57838006 Síndrome de Usher
Q87.2 Asociación VACTERL/VATER 887 C536495 Asociación VACTERL/VATER 27742002 Asociación VACTERL/VATER
887 C536534 Asociación VACTERL/VATER

























Enfermedad de Von Hippel-
Lindau 892 D006623 Enfermedad de Von Hippel-Lindau 46659004
Enfermedad de Von Hippel-
Lindau
Q87.8 Síndrome WAGR 893 D017624 Síndrome WAGR
893 C538295 Síndrome WAGR
E70.3 Síndrome de Waardenburg tipo 2 895 C536463 Síndrome de Waardenburg tipo 2
H35.5 Enfermedad de Wagner 898 C536075 Enfermedad de Wagner 232064001 Enfermedad de Wagner
Q04.3 Síndrome de Walker-Warburg 899 D058494 Síndrome de Walker-Warburg
M31.3 Granulomatosis de Wegener 900 D014890 Granulomatosis de Wegener 195353004 Granulomatosis de Wegener
L98.3 Síndrome de Wells 901 C536693 Síndrome de Wells
E34.8 Síndrome de Werner 902 D014898 Síndrome de Werner 51626007 Síndrome de Werner
D68.0 Enfermedad de Von Willebrand 903 D014842 Enfermedad de Von Willebrand 128105004
Enfermedad de Von 
Willebrand
Q87.8 Síndrome de Williams 904 D018980 Síndrome de Williams 63247009 Síndrome de Williams
D82.0 Síndrome de Wiskott-Aldrich 906 D014923 Síndrome de Wiskott-Aldrich 36070007 Síndrome de Wiskott-Aldrich
Q99.2 Síndrome de X frágil 908 D005600 Síndrome de X frágil 613003 Síndrome de X frágil
E75.5 Xantomatosis cerebrotendinosa 909 D019294 Xantomatosis cerebrotendinosa 63246000
Xantomatosis 
cerebrotendinosa
Q82.1 Xeroderma pigmentoso 910 D014983 Xeroderma pigmentoso 44600005 Xeroderma pigmentoso
Q87.8 Síndrome de Zellweger 912 D015211 Síndrome de Zellweger 88469006 Síndrome de Zellweger
E16.4 Síndrome de Zollinger-Ellison 913 D015043 Síndrome de Zollinger-Ellison 53132006 Síndrome de Zollinger-Ellison
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Q87.8 Síndrome de Aase-Smith 916 C535332 Síndrome de Aase-Smith
Q87.0
Síndrome de abléfaron - 
macrostomía 920 C535557
Síndrome de abléfaron - 
macrostomía
Q87.8 Síndrome de Abruzzo-Erickson 921 C535559 Síndrome de Abruzzo-Erickson
L83 Acantosis nigricans 924 D000052 Acantosis nigricans 402599005 Acantosis nigricans
Q39.5 Acalasia - microcefalia 929 C536010 Acalasia - microcefalia
K22.0 Acalasia idiopática 930 C536011 Acalasia idiopática
Q74.8 Aqueiropodia 931 C536014 Aqueiropodia 177504007 Aqueiropodia
E71.1 Aciduria 3 hidroxi-isobutírica 939 C535312 Aciduria 3 hidroxi-isobutírica 237957007 Aciduria 3 hidroxi-isobutírica
D72.5 Aciduria D-glicérica 941 C535767 Aciduria D-glicérica
E72.8 Aciduria malónica 943 C535702 Aciduria malónica 124594007 Aciduria malónica
Q75.8 Acrania 945 C535570 Acrania 203923004 Acrania
945 D009436 Acrania 36745003 Acrania
Q75.4 Acrodisostosis 950 C538179 Acrodisostosis 66758006 Acrodisostosis
Q75.4 Disostosis acrofacial tipo Weyer 952 C536695 Disostosis acrofacial tipo Weyer
M89.5 Acroosteolisis tipo dominante 955 C535663 Acroosteolisis tipo dominante 63122002 Acroosteolisis tipo dominante
955 D031845 Acroosteolisis tipo dominante
955 C531695 Acroosteolisis tipo dominante
E22.0 Acromegalia 963 D000172 Acromegalia 74107003 Acromegalia
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Q77.8 Displasia acromícrica 969 C535662 Displasia acromícrica 254090007 Displasia acromícrica
Q87.2 Síndrome de Adams-Oliver 974 C538225 Síndrome de Adams-Oliver 34748004 Síndrome de Adams-Oliver
977 C538051 Adrenomiodistrofia
Q87.2 Síndrome ADULT 978 C538052 Síndrome ADULT
Q87.2 Agenesia tibial polidactilia 988 C535564 Agenesia tibial polidactilia
H90.5 Albinismo con sordera 998 C537042 Albinismo con sordera
E70.3
Albinismo cutáneo, fenotipo 
Hermine 999 C535508
Albinismo cutáneo, fenotipo 
Hermine
E70.3
Albinismo ocular con sordera 
sensorial tardía 1000 C537043
Albinismo ocular con sordera 
sensorial tardía
Q93.5 Síndrome de microdeleción 2q37 1001 C538317 Síndrome de microdeleción 2q37
Q87.2 Alopecia circunscrita polidactilia 1003 C536622 Alopecia circunscrita polidactilia
Q87.8
Alopecia - contracturas - 
enanismo - déficit intelectual 1005 C537051
Alopecia - contracturas - enanismo 
- déficit intelectual
1021 C536604 Amaurosis - hipertricosis
Q84.2
Hipertricosis congénita 




Amelogenesis imperfecta - 
nefrocalcinosis 1031 C538241
Amelogenesis imperfecta - 
nefrocalcinosis 109477002
Amelogenesis imperfecta - 
nefrocalcinosis
Q79.8 Bandas amnióticas 1034 D000652 Bandas amnióticas
Q74.3 Amioplasia congénita 1037 C536613 Amioplasia congénita 77016009 Amioplasia congénita
Q78.5 Anadisplasia metafisaria 1040 C537351 Anadisplasia metafisaria 254085009 Anadisplasia metafisaria
P56 Hidropesía fetal 1041 D015160 Hidropesía fetal 276508000 Hidropesía fetal
Q99.8
Síndrome de aneuploidia en 
mosaico variegada 1052 C536987
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Q28.2 Aneurisma de la vena de Galeno 1053 C536535 Aneurisma de la vena de Galeno 253194008
Aneurisma de la vena de 
Galeno
Q27.8
Angiomatosis cutánea y 
digestiva 1059 C536240 Angiomatosis cutánea y digestiva 254784002









D18.0 Angioma en racimo 1063 C536924 Angioma en racimo 254786000 Angioma en racimo
Q87.8
Aniridia - agenesia renal - 
retraso psicomotor 1064 C536371
Aniridia - agenesia renal - retraso 
psicomotor
B81.0 Anisakiasis 1070 D017129 Anisakiasis 442652006 Anisakiasis
K03.5 Anquilosis dental 1077 D020254 Anquilosis dental 14901003 Anquilosis dental
Q02 Síndrome de anoftalmía plus 1104 C537767 Síndrome de anoftalmía plus
Q87.8
Anomalías del arco aórtico - 
dismorfismo - déficit intelectual 1110 C537785
Anomalías del arco aórtico - 
dismorfismo - déficit intelectual
Q84.8
Aplasia cutis congénita de 
miembros forma recesiva 1115 C536840
Aplasia cutis congénita de 
miembros forma recesiva
1116 C537788
Aplasia cutis congénita - 
linfangiectasia intestinal
Q73.8 Aplasia de peroné - ectrodactilia 1118 C537930 Aplasia de peroné - ectrodactilia
Q73.8 Hipoplasia ulnar - pies hendidos 1122 C536936 Hipoplasia ulnar - pies hendidos
Q87.8 Síndrome AREDYLD 1133 C537427 Síndrome AREDYLD
Q30.1 Arrinia 1134 C537438 Arrinia 111317000 Arrinia
1139 C537442
Artrogriposis - epilepsia - 
trastorno de la migración neuronal
Q74.3
Artrogriposis congénita múltiple 
tipo neurogénico 1143 C536614
Artrogriposis congénita múltiple 
tipo neurogénico
Q12.1
Artrogriposis distal múltiple 
congénita ligada al X 1145 C535380
Artrogriposis distal múltiple 
congénita ligada al X
Q87.8
Artrogriposis múltiple congénita - 
cara de silbido 1150 C538401
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Q77.7
Artropatía pseudoreumatoide 
progresiva infantil 1159 C535387
Artropatía pseudoreumatoide 
progresiva infantil
I89.8 Ascitis quilosa 1160 D002915 Ascitis quilosa 52985009 Ascitis quilosa









Ataxia cerebelosa displasia 
ectodérmica 1174 C535350
Ataxia cerebelosa displasia 
ectodérmica
G11.1 Ataxia de Harding 1177 C535633 Ataxia de Harding
1183 D053578 Síndrome opsoclonus-mioclonus 230350000
Síndrome opsoclonus-
mioclonus
G11.1 Ataxia espinocerebelosa infantil 1186 C535523 Ataxia espinocerebelosa infantil
Q78.8 Atelosteogénesis tipo 1 1190 C535396 Atelosteogénesis tipo 1
D50.8 Atransferrinemia congénita 1195 C538259 Atransferrinemia congénita 111571009 Atransferrinemia congénita
Q39.0 Atresia de esófago 1199 D004933 Atresia de esófago 26179002 Atresia de esófago
Q41 Atresia de intestino delgado 1201 C538260 Atresia de intestino delgado 84296002 Atresia de intestino delgado
Q41.0 Atresia duodenal 1203 C535720 Atresia duodenal 51118003 Atresia duodenal
Q22.4 Atresia tricúspide 1209 D018785 Atresia tricúspide 63042009 Atresia tricúspide
K13.0 Síndrome de Baelz 1221 C535921 Síndrome de Baelz 26374003 Síndrome de Baelz
A07.0 Balantidiasis 1223 D001447 Balantidiasis 105638003 Balantidiasis
1223 C531629 Balantidiasis 57725006 Balantidiasis
Q87.0 Síndrome de Baller-Gerold 1225 C536788 Síndrome de Baller-Gerold 77608001 Síndrome de Baller-Gerold
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E31.8 Síndrome de Bangstad 1227 C537902 Síndrome de Bangstad
Q87.0 Síndrome de Barber-Say 1231 C537908 Síndrome de Barber-Say 408537003 Síndrome de Barber-Say
Q87.8 Síndrome de Beemer-Ertbruggen 1237 C537668 Síndrome de Beemer-Ertbruggen
G98 Síndrome de Behr 1239 C537669 Síndrome de Behr
Q78.5 Acroesquifodisplasia metafisaria 1240 C537350 Acroesquifodisplasia metafisaria
B65 Bilharziosis 1247 D012552 Bilharziosis 105661001 Bilharziosis
Q15.8
Blefaroptosis - miopía - ectopia 
lentis 1259 C536236
Blefaroptosis - miopía - ectopia 
lentis
Q87.1 Displasia en boomerang 1263 C536573 Displasia en boomerang 254054000 Displasia en boomerang
A05.1 Botulismo 1267 D001906 Botulismo 398565003 Botulismo
Q02 Síndrome de Bowen-Conradi 1270 C537081 Síndrome de Bowen-Conradi
Q87.8 Síndrome de Fine-Lubinsky 1272 C537933 Síndrome de Fine-Lubinsky
Q87.1
Síndrome de braquimorfismo - 
oncodisplasia - disfalangismo 1292 C536242
Síndrome de braquimorfismo - 
oncodisplasia - disfalangismo
Q76.3 Braquiolmia 1293 C537098 Braquiolmia 254088006 Braquiolmia
Q87.8
Displasia branquial - déficit 
intelectual - hernia inguinal 1296 C538396
Displasia branquial - déficit 
intelectual - hernia inguinal
J84.8
Neumonía con organización 
criptogénica 1302 D018549
Neumonía con organización 
criptogénica
A23 Brucelosis 1304 D002006 Brucelosis 75702008 Brucelosis
Q78.8 Síndrome de Buschke-Ollendorff 1306 C537415 Síndrome de Buschke-Ollendorff
Q61.5 Riñón esponjoso medular 1309 D007691 Riñón esponjoso medular 236443009 Riñón esponjoso medular
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Q74.8 Camptobraquidactilia 1319 C537967 Camptobraquidactilia
M43.8 Camptocormia 1320 C537968 Camptocormia 13534001 Camptocormia
1321 C537974
Camptodactilia - hiperplasia del 
tejido fibroso - displasia 
esquelética 70410008
Camptodactilia - hiperplasia 
del tejido fibroso - displasia 
esquelética
1321 C537287
Camptodactilia - hiperplasia del 
tejido fibroso - displasia 
esquelética
Q68.1 Camptodactilia taurinúria 1325 C537972 Camptodactilia taurinúria
Q87.1
Camptodactilia tipo Guadalajara 
tipo 2 1326 C537971
Camptodactilia tipo Guadalajara 
tipo 2
Q87.1
Camptodactilia tipo Guadalajara 
tipo 1 1327 C537970




Engelmann 1328 D003966 Síndrome de Camurati-Engelmann
Q21.2 Canal atrioventricular parcial 1330 C536112 Canal atrioventricular parcial
C61
Cáncer de próstata, forma 
familiar 1331 C537243 Cáncer de próstata, forma familiar
C73 Carcinoma medular de tiroides 1332 C536914 Carcinoma medular de tiroides 255032005 Carcinoma medular de tiroides
C25 Cáncer pancreático familiar 1333 C535837 Cáncer pancreático familiar
B37.2 Candidiasis crónica familiar 1334 D002178 Candidiasis crónica familiar 234568006 Candidiasis crónica familiar
Q89.7 Pentalogía de Cantrell 1335 D058502 Pentalogía de Cantrell 281587000 Pentalogía de Cantrell
Q87.8
Cardiopatía - hamartomas de la 
lengua - polisindactilia 1338 C535849
Cardiopatía - hamartomas de la 
lengua - polisindactilia
Q87.8 Síndrome cardio-facio-cutáneo 1340 C535579 Síndrome cardio-facio-cutáneo 403770008 Síndrome cardio-facio-cutáneo
Q87.2
Cardiopatía congénita miembros 
cortos 1354 C535850
Cardiopatía congénita miembros 
cortos
D44.8 Complejo de Carney 1359 D056733 Complejo de Carney 239132009 Complejo de Carney
Q82.8
Queratodermia palmoplantar 
autosómica recesiva y alopecia 
congénita 1366 C535336
Queratodermia palmoplantar 
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1368 C538283 Catarata - ataxia - sordera
Q87.8
Catarata congénita - 
miocardiopatía hipertrófica - 
miopatía mitocondrial 1369 C538280
Catarata congénita - 
miocardiopatía hipertrófica - 
miopatía mitocondrial
1376 C538281 Catarata congénita - ictiosis
Q13.8
Síndrome cataratas - 
microcórnea 1377 C538287 Síndrome cataratas - microcórnea
Q87.8 Síndrome de Catel-Manzke 1388 C535347 Síndrome de Catel-Manzke
G60.2 Síndrome de Richards-Rundle 1399 C535674 Síndrome de Richards-Rundle
1409 C536746
Cabello lanoso - hipotricosis - 
labio inferior evertido - orejas 
prominentes
Q84.1
Síndrome del cabello 
impeinable 1410 C536939 Síndrome del cabello impeinable 254230001
Síndrome del cabello 
impeinable
Q74.8
Síndrome con coalición tarso-
carpal 1412 C536943
Síndrome con coalición tarso-
carpal
Q78.8 Síndrome de Desbuquois 1425 C535943 Síndrome de Desbuquois 254099008 Síndrome de Desbuquois
Q77.3 Displasia de Greenberg 1426 C537299 Displasia de Greenberg 389261002 Displasia de Greenberg
G24.8
Coreoatetosis paroxística 
familiar 1431 D002819 Coreoatetosis paroxística familiar
Q93.2 Cromosoma 1 en anillo 1437 C535361 Cromosoma 1 en anillo 47017007 Cromosoma 1 en anillo
Q93.2 Cromosoma 10 en anillo 1438 C538086 Cromosoma 10 en anillo 86997002 Cromosoma 10 en anillo
Q93.2 Cromosoma 14 en anillo 1440 C535487 Cromosoma 14 en anillo
Q93.2 Cromosoma 17 en anillo 1441 C538046 Cromosoma 17 en anillo
Q93.2 Cromosoma 18 en anillo 1442 C538304 Cromosoma 18 en anillo 88154004 Cromosoma 18 en anillo
Q93.2 Cromosoma 20 en anillo 1444 C535369 Cromosoma 20 en anillo 23686004 Cromosoma 20 en anillo
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Q93.2 Cromosoma 22 en anillo 1446 C536795 Cromosoma 22 en anillo 13555004 Cromosoma 22 en anillo
Q93.2 Cromosoma 4 en anillo 1447 C537636 Cromosoma 4 en anillo 81678004 Cromosoma 4 en anillo
Q93.2 Cromosoma 6 en anillo 1448 C537763 Cromosoma 6 en anillo
Q93.2 Cromosoma 7 en anillo 1449 C537813 Cromosoma 7 en anillo
Q93.2 Cromosoma 8 en anillo 1450 C537824 Cromosoma 8 en anillo
Q74.0 Disostosis cleidocraneal 1452 D002973 Disostosis cleidocraneal 65976001 Disostosis cleidocraneal
Q25.1
Coartación de aorta con 
transmisión dominante 1455 C531623
Coartación de aorta con 
transmisión dominante
Q25.1 Coartación ístmica 1457 D001017 Coartación ístmica 7305005 Coartación ístmica
1457 C531623 Coartación ístmica
Q87.8 Síndrome CODAS 1458 C536434 Síndrome CODAS
Q87.1 Síndrome de Coffin-Siris 1465 C536436 Síndrome de Coffin-Siris 10007009 Síndrome de Coffin-Siris
H16.3 Síndrome de Cogan 1467 D055952 Síndrome de Cogan 405810005 Síndrome de Cogan
Q87.1
Coloboma macular - 
braquidactilia tipo b 1471 C535969
Coloboma macular - braquidactilia 
tipo b
Q21.1 Comunicación interauricular 1478 D006344 Comunicación interauricular 253366007 Comunicación interauricular
Q21.0 Comunicación interventricular 1480 D006345 Comunicación interventricular 30288003 Comunicación interventricular
Q87.8
Contracturas - displasia 
ectodérmica - fisura 
labiopalatina 1484 C535465
Contracturas - displasia 
ectodérmica - fisura labiopalatina
1484 C538135
Contracturas - displasia 
ectodérmica - fisura labiopalatina
Q68.8
Síndrome de contracturas 
congénitas letales tipo 1 1486 C537194
Síndrome de contracturas 
congénitas letales tipo 1
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H18.5
Distrofia de córnea - sordera de 
percepción 1490 C535473
Distrofia de córnea - sordera de 
percepción
G60.0
Agenesia de cuerpo calloso - 
neuropatía 1496 C536446
Agenesia de cuerpo calloso - 
neuropatía
C74.0 Carcinoma adrenocortical 1501 D018268 Carcinoma adrenocortical 2227007 Carcinoma adrenocortical
Q77.2
Síndrome de costillas cortas-
polidactilia 1505 D012779
Síndrome de costillas cortas-
polidactilia 205484001
Síndrome de costillas cortas-
polidactilia
Q87.1
Síndrome de Robinow 
autosómico recesivo 1507 C535863
Síndrome de Robinow autosómico 
recesivo
Q87.5 Síndrome de Crane Heise 1512 C536452 Síndrome de Crane Heise
Q87.0 Disinostosis craneofacial 1516 C536455 Disinostosis craneofacial
Q87.3
Osteocondrodisplasia 
hipertricótica tipo Cantu 1517 C535572
Osteocondrodisplasia 
hipertricótica tipo Cantu
Q87.1 Displasia craneofrontonasal 1520 C536456 Displasia craneofrontonasal






Q87.8 Síndrome de Jackson-Weiss 1540 C537559 Síndrome de Jackson-Weiss
Q87.8 Síndrome de Crisponi 1545 C536214 Síndrome de Crisponi
B45 Criptococosis 1546 D003453 Criptococosis 42386007 Criptococosis
A07.2 Criptosporidiosis 1549 D003457 Criptosporidiosis 240370009 Criptosporidiosis
E83.0
Deficiencia de cobre familiar 
benigna 1551 C535468
Deficiencia de cobre familiar 
benigna
Q42 Tríada de Currarino 1552 C536221 Tríada de Currarino 413936007 Tríada de Currarino
Q82.8
Cutis marmorata telangiectasia 
congénita 1556 C536226
Cutis marmorata telangiectasia 
congénita
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Malformación de Dandy-Walker - 
polidactilia postaxial 1566 C535771
Malformación de Dandy-Walker - 
polidactilia postaxial








Q93.5 Deleción 20p 1611 C535370 Deleción 20p
Q93.5 Síndrome de microdeleción 2q24 1617 C538316 Síndrome de microdeleción 2q24
Q93.5 Síndrome de microdeleción 3q13 1621 C536808 Síndrome de microdeleción 3q13
Q98.6
Deleción parcial del cromosoma 
Y 1646 C536297 Deleción parcial del cromosoma Y
Q87.8
Síndrome óculo-cerebro-
cutáneo 1647 C538088 Síndrome óculo-cerebro-cutáneo 403554008
Síndrome óculo-cerebro-
cutáneo
N25.8 Enfermedad de Dent 1652 D057973 Enfermedad de Dent 444645005 Enfermedad de Dent
1652 C545036 Enfermedad de Dent
K00.5 Displasia de la dentina 1653 D003805 Displasia de la dentina 109492001 Displasia de la dentina
L13.0 Dermatitis herpetiforme 1656 D003874 Dermatitis herpetiforme 111196000 Dermatitis herpetiforme
1657 C535373 Dermato osteolisis tipo Kirghize
E75.2 Dermatoleucodistrofia 1659 C538220 Dermatoleucodistrofia
Q24.0 Dextrocardia 1666 D003914 Dextrocardia 27637000 Dextrocardia
E10 Síndrome de Wolcott-Rallison 1667 C536739 Síndrome de Wolcott-Rallison 254066006 Síndrome de Wolcott-Rallison
E79.8
Déficit de dihidropirimidina 
deshidrogenasa 1675 D054067
Déficit de dihidropirimidina 
deshidrogenasa 77365006
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A36 Difteria 1679 D004165 Difteria 397428000 Difteria
G83.8 Diplejía espástica tipo infantil 1680 C537481 Diplejía espástica tipo infantil
Q92.1 Trisomía 14 en mosaico 1703 C535489 Trisomía 14 en mosaico
Q92.3 Duplicación 14qter 1705 C538034 Duplicación 14qter
Q92.1 Trisomía 15 en mosaico 1706 C538037 Trisomía 15 en mosaico
Q92.3 Trisomía distal 15q 1707 C538036 Trisomía distal 15q
Q92.3
Síndrome de microduplicación 
17p11.2 1713 C536578
Síndrome de microduplicación 
17p11.2
Q92.2 Duplicación 18p 1715 C538307 Duplicación 18p
Q92.2 Duplicación 4p 1738 C537643 Duplicación 4p
Q92.1 Trisomía 7 en mosaico 1747 C537822 Trisomía 7 en mosaico
G90.1 Disautonomía familiar 1764 D004402 Disautonomía familiar 29159009 Disautonomía familiar
G11.8 Síndrome de desequilibrio 1766 C535731 Síndrome de desequilibrio 230782004 Síndrome de desequilibrio
1773 C537225 Disgenesia sacrococcígea
Q82.8 Disqueratosis congénita 1775 D019871 Disqueratosis congénita 74911008 Disqueratosis congénita
Q87.8 Síndrome de Temtamy 1777 C536959 Síndrome de Temtamy
Q75.4
Disostosis acrofacial forma 
catania 1786 C538182 Disostosis acrofacial forma catania
Q75.4
Disostosis acrofacial tipo 
Palagonia 1787 C538185
Disostosis acrofacial tipo 
Palagonia
Q75.4
Disostosis acrofacial tipo 
Rodríguez 1788 C538183
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1794 C537736 Disostosis oculo-maxilo-facial
1801 C538128 Displasia cifomélica 254096001 Displasia cifomélica
Q82.8
Displasia ectodérmica hidrótica 
tipo Christianson-Fourie 1808 C536180
Displasia ectodérmica hidrótica 
tipo Christianson-Fourie
1811 C537741 Displasia odontomicroniquial
Q74.8 Displasia epifisaria hemimélica 1822 C537997 Displasia epifisaria hemimélica 205480005 Displasia epifisaria hemimélica
Q87.5 Síndrome de Lowry-Wood 1824 C537038 Síndrome de Lowry-Wood
Q78.5 Displasia frontometafisaria 1826 C538064 Displasia frontometafisaria 62803002 Displasia frontometafisaria
Q75.8 Displasia fronto nasal acromélica 1827 C535657 Displasia fronto nasal acromélica
1830 C536629 Displasia inmuno ósea de Schimke
Q87.8 Displasia mesodérmica axial 1834 C537790 Displasia mesodérmica axial
Q78.8
Displasia mesomélica tipo 
Kantaputra 1836 C535547
Displasia mesomélica tipo 
Kantaputra
Q78.5 Displasia metafisaria cubital 1837 C536935 Displasia metafisaria cubital
Q60.1 Agenesia renal bilateral 1848 C536482 Agenesia renal bilateral
Q61.4 Displasia renal multiquística 1851 D021782 Displasia renal multiquística 204962002 Displasia renal multiquística
Q77.7 Displasia espondilo encondral 1855 C535782 Displasia espondilo encondral 254079002 Displasia espondilo encondral
Q77.7
Displasia espondilo periférica 
cúbito corto 1856 C535799
Displasia espondilo periférica 
cúbito corto
Q12.1
Síndrome de ectopia 
cristaliniana 1885 D004479 Síndrome de ectopia cristaliniana 74969002
Síndrome de ectopia 
cristaliniana
1885 C536184 Síndrome de ectopia cristaliniana
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Q86.8 Embriopatía por ácido valproico 1906 C536525 Embriopatía por ácido valproico 17231009
Embriopatía por ácido 
valproico
Q86.1 Síndrome fetal por hidantoína 1912 C537922 Síndrome fetal por hidantoína 70065001 Síndrome fetal por hidantoína
Q86.8 Embriopatía por trimetadiona 1913 C537798 Embriopatía por trimetadiona 66351003 Embriopatía por trimetadiona
Q86.0 Embriopatía alcohólica 1915 D005310 Embriopatía alcohólica 205788004 Embriopatía alcohólica
Q33.8 Enfisema lobar congénito 1928 C535735 Enfisema lobar congénito 66987001 Enfisema lobar congénito
G04.8 Encefalitis focal de Rasmussen 1929 C535291 Encefalitis focal de Rasmussen 230191005 Encefalitis focal de Rasmussen
G40.3 Epilepsia - ausencias juveniles 1941 C535495 Epilepsia - ausencias juveniles 230413002 Epilepsia - ausencias juveniles
G40.3 Epilepsia neonatal benigna 1949 D020936 Epilepsia neonatal benigna 230410004 Epilepsia neonatal benigna
1949 C535466 Epilepsia neonatal benigna
G40.8 Telangiectasia epiléptica 1951 C535497 Telangiectasia epiléptica
Q77.8 Displasia de Pacman 1952 C538095 Displasia de Pacman
L26 Eritrodermia congénita letal 1954 C535513 Eritrodermia congénita letal
1955 C535738 Eritroqueratodermia ataxia
1955 C535514 Eritroqueratodermia ataxia
I73.8 Eritromelalgia 1956 D004916 Eritromelalgia 37151006 Eritromelalgia
Q87.0 Síndrome FACES 1969 C536384 Síndrome FACES
Q87.8 Síndrome faciocardiorenal 1973 C536388 Síndrome faciocardiorenal
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Q35 Paladar hendido 2014 D002972 Paladar hendido 87979003 Paladar hendido
Q76.7 Hendidura esternal 2017 C537489 Hendidura esternal 54008006 Hendidura esternal
Q72.8 Complejo fémur-peroné-cúbito 2019 C537918 Complejo fémur-peroné-cúbito
2023 D051677 Histiocitoma fibroso maligno 443439001 Histiocitoma fibroso maligno
M72.8 Fibromatosis hialina juvenil 2028 D057770 Fibromatosis hialina juvenil 238861002 Fibromatosis hialina juvenil
2030 D005354 Fibrosarcoma 53654007 Fibrosarcoma
J84.1 Fibrosis pulmonar idiopática 2032 D054990 Fibrosis pulmonar idiopática
B74 Filariasis 2034 D005368 Filariasis
Q87.8
Síndrome de cuero cabelludo-
oreja-pezón 2036 C536623
Síndrome de cuero cabelludo-
oreja-pezón
Q21.4 Fístula aorta-arteria pulmonar 2037 C537782 Fístula aorta-arteria pulmonar
Q87.8 Síndrome de Floating-Harbor 2044 C537062 Síndrome de Floating-Harbor 312214005 Síndrome de Floating-Harbor
L60.8 Síndrome FLOTCH 2045 C537065 Síndrome FLOTCH
Q87.8 Síndrome de Flynn-Aird 2047 C537066 Síndrome de Flynn-Aird 239056006 Síndrome de Flynn-Aird
G52.7
Síndrome de Foix-Chavany-
Marie 2048 C537069 Síndrome de Foix-Chavany-Marie
Q78.0 Síndrome de Cole-Carpenter 2050 C535963 Síndrome de Cole-Carpenter
Q87.0 Síndrome de Fraser 2052 D058497 Síndrome de Fraser
Q87.0 Síndrome de Freeman-Sheldon 2053 C535483 Síndrome de Freeman-Sheldon 52616002 Síndrome de Freeman-Sheldon
E74.1 Fructosuria esencial 2056 C538068 Fructosuria esencial 24338009 Fructosuria esencial
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2064 C536344
Fusión posterior de las vértebras 
lumbosacras - blefaroptosis
Q04.3 Síndrome de Galloway 2065 C537548 Síndrome de Galloway
E72.8
Déficit de gamma aminobutírico 
ácido transaminasa 2066 C535407
Déficit de gamma aminobutírico 
ácido transaminasa 237941007
Déficit de gamma 
aminobutírico ácido 
transaminasa
2069 C535651 Síndrome gastrocutáneo
K52.8 Gastroenteritis eosinofílica 2070 C535952 Gastroenteritis eosinofílica 359804008 Gastroenteritis eosinofílica
G47.4 Enfermedad de Gelineau 2073 D009290 Enfermedad de Gelineau 193042000 Enfermedad de Gelineau
2074 C537678 Síndrome de Gemignani
Q87.8 Síndrome genitopalatocardíaco 2075 C537683 Síndrome genitopalatocardíaco




Q82.8 Hipoplasia dérmica focal 2092 D005489 Hipoplasia dérmica focal 205573006 Hipoplasia dérmica focal
Q87.0
Síndrome de Gorlin-Chaudry-
Moss 2095 C537290 Síndrome de Gorlin-Chaudry-Moss 205800003
Síndrome de Gorlin-Chaudry-
Moss
Q87.5 Síndrome de Grant 2097 C537293 Síndrome de Grant
2101 C537621
Síndrome de Grubben-de Cock-
Borghgraef
G61.0 Síndrome de Guillain-Barré 2103 D020275 Síndrome de Guillain-Barré 40956001 Síndrome de Guillain-Barré
2112 C537071
Hamartoma folicular - alopecia - 
mucoviscidosis
E72.0 Síndrome de Hartnup 2116 D006250 Síndrome de Hartnup 124208000 Síndrome de Hartnup
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C49.9 Tumor fibroso solitario 2126 D006393 Tumor fibroso solitario 134335004 Tumor fibroso solitario
G98
Hemiplejía alternante de la 
infancia 2131 C536589
Hemiplejía alternante de la 
infancia 230466004
Hemiplejía alternante de la 
infancia
D58.2 Hemoglobinosis C 2132 D006445 Hemoglobinosis C 51053007 Hemoglobinosis C
D58.8
Síndrome hemolítico urémico 
atípico 2134 C538266
Síndrome hemolítico urémico 
atípico
Q56.0
Trastorno del desarrollo sexual 
46,XX ovotesticular 2138 D050090
Trastorno del desarrollo sexual 
46,XX ovotesticular 18978002







Q79.0 Hernia diafragmática congénita 2140 C538080 Hernia diafragmática congénita 17190001 Hernia diafragmática congénita
Q87.8 Síndrome de Donnai-Barrow 2143 C536390 Síndrome de Donnai-Barrow
Q43.1 Braquidactilia de Hirschsprung 2150 C538319 Braquidactilia de Hirschsprung
Q43.1
Enfermedad de Hirschsprung - 
ganglioneuroma 2151 C538119
Enfermedad de Hirschsprung - 
ganglioneuroma
Q43.1 Síndrome de Mowat-Wilson 2152 C536990 Síndrome de Mowat-Wilson
E70.8 Histidinemia 2157 C538320 Histidinemia 124628005 Histidinemia
2158 C538321 Histidinuria renal






E72.8 Homocarnosinosis 2168 C535328 Homocarnosinosis 61764000 Homocarnosinosis
Q04.3 Hidranencefalia 2177 D006832 Hidranencefalia 30023002 Hidranencefalia
Q87.8 Síndrome hydrolethalus 2189 C536079 Síndrome hydrolethalus
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2201 C536153
Síndrome de queratodermia 
palmoplantar - parálisis espástica
Q82.8
Síndrome de queratodermia 
palmoplantar - sordera 2202 C536152
Síndrome de queratodermia 
palmoplantar - sordera
E72.3 Hiperlisinemia 2203 D020167 Hiperlisinemia 58558003 Hiperlisinemia
Q84.2
Hipertricosis lanuginosa 
congénita 2222 C538389 Hipertricosis lanuginosa congénita 403799003
Hipertricosis lanuginosa 
congénita







Síndrome del corazón izquierdo 
hipoplásico 2248 D018636
Síndrome del corazón izquierdo 
hipoplásico 62067003
Síndrome del corazón 
izquierdo hipoplásico
Q87.2
Hipoplasia de cúbito - déficit 
intelectual 2249 C536934
Hipoplasia de cúbito - déficit 
intelectual
2251 C536904
Hipoplasia de pulgar - alopecia - 
anomalías pigmentarias
Q04.3
Hipoplasia pontocerebelosa tipo 
1 2254 C548069 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 1
2267 C536084 Síndrome ICE
2273 C536085
Ictiosis folicular - alopecia - 
fotofobia
2278 C536274
Ictiosis - déficit intelectual - 
enanismo - anomalía renal
K00.2
Síndrome de incisivo central 
maxilar medio único 2286 C537342
Síndrome de incisivo central 
maxilar medio único 8654005
Síndrome de incisivo central 
maxilar medio único
K00.2
Fusión de incisivos 
mandibulares 2287 C535997 Fusión de incisivos mandibulares
G31.0
Enfermedad de inclusiones 
intranucleares neuronales 2289 C537395
Enfermedad de inclusiones 
intranucleares neuronales
Q93.5 Síndrome de Jacobsen 2308 D054868 Síndrome de Jacobsen 4325000 Síndrome de Jacobsen
Q84.5 Paquioniquia congénita 2309 D053549 Paquioniquia congénita 39427000 Paquioniquia congénita
Q76.8
Disostosis espondilocostal 















Q87.8 Síndrome de Johanson-Blizzard 2315 C535880 Síndrome de Johanson-Blizzard 75979009 Síndrome de Johanson-Blizzard
Q87.8 Síndrome de Johnson-Mcmillin 2316 C535882 Síndrome de Johnson-Mcmillin




Q87.0 Síndrome de Kabuki 2322 C537705 Síndrome de Kabuki
2324 C537706 Síndrome de Kaler-Garrity-Stern
Q87.8 Síndrome de Kapur-Toriello 2328 C537008 Síndrome de Kapur-Toriello
Q87.2 Síndrome de Karsck-Neugebauer 2329 C537319 Síndrome de Karsck-Neugebauer
Q87.8 Síndrome KBG 2332 C537015 Síndrome KBG
Q87.1 Síndrome de Kenny-Caffey 2333 C537020 Síndrome de Kenny-Caffey 82837002 Síndrome de Kenny-Caffey
H16.8
Queratitis autosómica 
dominante 2334 C537022 Queratitis autosómica dominante
Q87.1
Queratosis folicular enanismo 
atrofia cerebral 2339 C536158
Queratosis folicular enanismo 
atrofia cerebral
Q82.8
Queratosis folicular spinulosa 
decalvans de Siemens 2340 C536159
Queratosis folicular spinulosa 
decalvans de Siemens
Q82.8 Síndrome de Haim-Munk 2342 C537627 Síndrome de Haim-Munk




G93.0 Quiste aracnoideo 2356 D016080 Quiste aracnoideo 33595009 Quiste aracnoideo
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Q79.3 Gastrosquisis 2368 D020139 Gastrosquisis 72951007 Gastrosquisis
Q74.8
Síndrome tipo Larsen, forma 








Q87.8 Síndrome de Laurence-Moon 2377 D007849 Síndrome de Laurence-Moon 232059000 Síndrome de Laurence-Moon
Q87.2 Síndrome de Laurin-Sandrow 2378 C535689 Síndrome de Laurin-Sandrow
G40.4 Síndrome de Lennox-Gastaut 2382 C535500 Síndrome de Lennox-Gastaut 230418006 Síndrome de Lennox-Gastaut
Q84.4 Leuconiquia total 2387 C535889 Leuconiquia total
2391 C536448










Neuropatía motora periférica - 
disautonomía
B74.3 Loiasis 2404 D008118 Loiasis 44250009 Loiasis








Q38.2 Macroglosia dominante 2430 C531735 Macroglosia dominante 270516002 Macroglosia dominante
D82.3
Enfermedad linfoproliferativa 
ligada al X 2442 D008232
Enfermedad linfoproliferativa 
ligada al X 77121009
Enfermedad linfoproliferativa 
ligada al X
Q87.0 Síndrome de Marden-Walker 2461 C535910 Síndrome de Marden-Walker
Q87.8
Síndrome de Shprintzen-
Goldberg 2462 C537328 Síndrome de Shprintzen-Goldberg
G11.4 Síndrome MASA 2466 C536029 Síndrome MASA
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Q87.8 Síndrome de McDonough 2471 C538158 Síndrome de McDonough
Q87.8 Síndrome de McKusick Kaufman 2473 C538159 Síndrome de McKusick Kaufman
Q87.8
Mechón blanco con anomalías 
múltiples 2475 C536700
Mechón blanco con anomalías 
múltiples
D22 Melanocitosis neurocutánea 2481 C537387 Melanocitosis neurocutánea








Q78.2 Melorreostosis 2485 D008557 Melorreostosis 44697002 Melorreostosis
D32.9 Meningioma 2495 D008579 Meningioma 19453003 Meningioma
2500 C538187 Acrogeria 238872007 Acrogeria
Q78.5
Condrodisplasia metafisaria tipo 
Spahr 2501 C537353





Pliegues circulares benignos 
múltiples de la piel de las 
extremidades 2505 C537575
Pliegues circulares benignos 
múltiples de la piel de las 
extremidades 239142006
Pliegues circulares benignos 
múltiples de la piel de las 
extremidades
2513 C537322







Q87.8 Microcefalia - miocardiopatía 2515 C537324 Microcefalia - miocardiopatía
2515 C536711 Microcefalia - miocardiopatía
Q87.8
Microcefalia - epilepsia - déficit 
intelectual - cardiopatía 2519 C537544
Microcefalia - epilepsia - déficit 
intelectual - cardiopatía
Q87.8
Microcefalia - anomalías de 
fusión de las vértebras 
cervicales 2522 C537325
Microcefalia - anomalías de fusión 
de las vértebras cervicales
Q04.3
Hipoplasia pontocerebelosa tipo 
2 2524 C548070 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 2
2526 C537711








ORPHA MESH NombreOrphanet_MESH SNOMED NombreOrphanet_SNOMED
Q87.8
Síndrome de microcefalia-







Microcórnea - corectopia - 
hipoplasia macular 2535 C537551
Microcórnea - corectopia - 
hipoplasia macular
Q15.8
Microcórnea - glaucoma - 
ausencia de senos frontales 2536 C537552
Microcórnea - glaucoma - ausencia 
de senos frontales
Q87.8
Microgastria  - anomalía de 
miembros 2538 C537554
Microgastria  - anomalía de 
miembros
B60.8 Microsporidiosis 2552 D016881 Microsporidiosis 61842000 Microsporidiosis
Q87.1
Microtia - anomalías 
esqueléticas - estatura baja 2554 C538012
Microtia - anomalías esqueléticas - 
estatura baja
K00.2 Síndrome de Ackerman 2561 C538170 Síndrome de Ackerman
2565 C535914
Síndrome de Mononen Karnes 
Senac
I67.5 Enfermedad de Moyamoya 2573 D009072 Enfermedad de Moyamoya 69116000 Enfermedad de Moyamoya
2573 C536991 Enfermedad de Moyamoya 89142007 Enfermedad de Moyamoya
Q87.1 Enanismo MULIBREY 2576 D050336 Enanismo MULIBREY 81604003 Enanismo MULIBREY
2576 C538604 Enanismo MULIBREY
2579 C538193
Atrofia muscular - ataxia - 
retinosis pigmentaria - diabetes 237611007
Atrofia muscular - ataxia - 
retinosis pigmentaria - 
diabetes
M35.8
Mialgia eosinofilia ligadas a 
triptófano 2582 D016603
Mialgia eosinofilia ligadas a 
triptófano 403735006
Mialgia eosinofilia ligadas a 
triptófano
B47 Micetoma 2583 D008271 Micetoma 410039003 Micetoma
G71.3
Miopatía mitocondrial - acidosis 
láctica - sordera 2597 C537476
Miopatía mitocondrial - acidosis 
láctica - sordera
G71.3
Miopatía mitocondrial con 
anemia sideroblástica 2598 C536101
Miopatía mitocondrial con anemia 
sideroblástica
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Q87.2 Síndrome uña-rótula 2614 D009261 Síndrome uña-rótula 22199006 Síndrome uña-rótula
Q87.1
Enanismo con cabeza de pájaro 
tipo Montreal 2617 C535448
Enanismo con cabeza de pájaro 
tipo Montreal
Q77.7
Enanismo braquidactilia tipo 
Mseleni 2619 C537086
Enanismo braquidactilia tipo 
Mseleni
Q87.1 Displasia geleofísica 2623 C537677 Displasia geleofísica
Q87.1 Displasia mesomélica de Langer 2632 C537267 Displasia mesomélica de Langer 38494008
Displasia mesomélica de 
Langer
Q78.8
Enanismo mesomélico tipo 
Reinhardt-Pfeiffer 2634 C537349
Enanismo mesomélico tipo 
Reinhardt-Pfeiffer
Q77.8 Displasia metatrópica 2635 C537356 Displasia metatrópica 22764001 Displasia metatrópica
Q77.8
Enanismo micromélico tipo 
Fryns 2641 C537556 Enanismo micromélico tipo Fryns
Q87.1
Enanismo osteodisplásico 
primordial tipo Toriello 2643 C537321
Enanismo osteodisplásico 
primordial tipo Toriello
Q87.1 Enanismo osteoglofónico 2645 C536050 Enanismo osteoglofónico 254144002 Enanismo osteoglofónico
Q87.1 Enanismo parastremático 2646 C537172 Enanismo parastremático 254095002 Enanismo parastremático
Q87.1
Enanismo hiperostótico de Lenz-
Majewski 2658 C537115
Enanismo hiperostótico de Lenz-
Majewski 1393001
Enanismo hiperostótico de 
Lenz-Majewski
Q87.8 Síndrome de Nathalie 2663 C538342 Síndrome de Nathalie
C64
Nefroma mesoblástico 




Nefropatía - sordera - 
hiperparatiroidismo 2668 C536401
Nefropatía - sordera - 
hiperparatiroidismo
Q87.8
Nefrosis - sordera - anomalías 
del tracto urinario y digitales 2669 C536402
Nefrosis - sordera - anomalías del 
tracto urinario y digitales
N04.8 Síndrome de Pierson 2670 C537185 Síndrome de Pierson
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Q87.8
Síndrome neuro-facio-digito-
renal 2673 C537388 Síndrome neuro-facio-digito-renal
Q87.8
Síndrome neuro-musculo-




Distrofia neuroaxonal - acidosis 
tubular
2677 D018241 Neuroepitelioma 55045006 Neuroepitelioma
D70 Neutropenia cíclica 2686 C536227 Neutropenia cíclica 191347008 Neutropenia cíclica
Q30.2 Nariz bífida 2695 C535441 Nariz bífida 204521002 Nariz bífida
Q89.7
Artrogriposis - disfunción renal - 
colestasis 2697 C535382
Artrogriposis - disfunción renal - 
colestasis
A69.0 NOMA 2700 D009625 NOMA 18116006 NOMA
2704 C536480 Síndrome de Ochoa 236533008 Síndrome de Ochoa
Q87.0
Síndrome óculo-cerebro-facial 




Síndrome óculo-dental tipo 
Rutherfurd 2709 C537732

















Oligodoncia - taurodoncia - 
cabello escaso
Q87.8
Síndrome letal onfalocele fisura 
palatina 2736 C537747
Síndrome letal onfalocele fisura 
palatina
B73 Oncocercosis 2737 D009855 Oncocercosis 38539003 Oncocercosis
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Q78.8 Opsismodisplasia 2746 C537122 Opsismodisplasia 254068007 Opsismodisplasia
Q87.0 Síndrome orofaciodigital tipo 2 2751 C538585 Síndrome orofaciodigital tipo 2 1779005 Síndrome orofaciodigital tipo 2
C41.9 Síndrome OSLAM 2760 C537138 Síndrome OSLAM
M92.5 Enfermedad de Blount 2768 C536237 Enfermedad de Blount
E75.2 Enfermedad de Nasu-Hakola 2770 C536329 Enfermedad de Nasu-Hakola
Q78.0
Osteogénesis imperfecta - 
microcefalia - cataratas 2772 C537558
Osteogénesis imperfecta - 
microcefalia - cataratas
Q78.8
Osteopatía estriada - esclerosis 
craneal 2780 C536053
Osteopatía estriada - esclerosis 
craneal 254129003
Osteopatía estriada - esclerosis 
craneal
Q78.2 Osteopetrosis dominante tipo 1 2783 C536056 Osteopetrosis dominante tipo 1
Q78.2
Osteopetrosis con acidosis 
tubular renal 2785 C536058
Osteopetrosis con acidosis tubular 
renal 254122007
Osteopetrosis con acidosis 
tubular renal
Q87.5 Osteoporosis - pseudoglioma 2788 C536063 Osteoporosis - pseudoglioma 254112001 Osteoporosis - pseudoglioma
C44
Enfermedad de Paget 
extramamaria 2800 D010145
Enfermedad de Paget 
extramamaria 232336001
Enfermedad de Paget 
extramamaria
D33.0 Papiloma de plexos coroideos 2807 D020288 Papiloma de plexos coroideos 18021007 Papiloma de plexos coroideos
2821 C536870
Paraplejía espástica - neuropatía - 
poiquilodermia
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
recesiva tipo 11 2822 C537483
Paraplejía espástica autosómica 
recesiva tipo 11
2822 C538335
Paraplejía espástica autosómica 
recesiva tipo 11
Q87.8 Síndrome PARC 2825 C537174 Síndrome PARC
2826 C536874
Paresia espástica - glaucoma - 
pubertad precoz
Q78.8
Displasia rizomélica de 
Patterson-Lowry 2831 C537609
Displasia rizomélica de Patterson-
Lowry
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G31.8 Síndrome PEHO 2836 C536317 Síndrome PEHO 442511009 Síndrome PEHO
2840 C535548
Displasia de la pelvis - 
pseudoartrogriposis de los 
miembros inferiores
2840 C535292
Displasia de la pelvis - 
pseudoartrogriposis de los 
miembros inferiores
Q55.8 Penoescrotal transposición 2842 C536650 Penoescrotal transposición
E74.8 Pentosuria 2843 C536652 Pentosuria 190764000 Pentosuria
Q74.8 Síndrome de Fuhrmann 2854 C538189 Síndrome de Fuhrmann
Q55.8
Síndrome del conducto 
mülleriano persistente 2856 C536665
Síndrome del conducto mülleriano 
persistente
Q87.1 Estatura baja tipo Bruselas 2867 C537121 Estatura baja tipo Bruselas
Q85.8 Síndrome de Peutz-Jeghers 2869 D010580 Síndrome de Peutz-Jeghers 54411001 Síndrome de Peutz-Jeghers
Q87.1
Síndrome de Pfeiffer-Palm-
Teller 2871 C537889 Síndrome de Pfeiffer-Palm-Teller
Q85.8
Facomatosis pigmento 
querátótica 2874 C537893 Facomatosis pigmento querátótica
E74.4
Déficit de fosfoenolpiruvato 
carboxiquinasa 2880 C536654
Déficit de fosfoenolpiruvato 
carboxiquinasa 5335002
Déficit de fosfoenolpiruvato 
carboxiquinasa
L57.8
Fotosensibilidad cutánea - colitis 
letal 2881 C536224
Fotosensibilidad cutánea - colitis 
letal
E78.0 Sitosterolemia 2882 C537345 Sitosterolemia 238104009 Sitosterolemia
E70.3 Piebaldismo 2884 D016116 Piebaldismo 6479008 Piebaldismo
Q87.8 Síndrome TARP 2886 C536942 Síndrome TARP
2890 C537399 Pili torti - onicodisplasia
2891 C537398
Pili torti - retraso de desarrollo - 
neuropatía
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2896 C537403 Síndrome de Pitt Hopkins
L44.0 Pityriasis rubra pilaris 2897 D010916 Pityriasis rubra pilaris 3755001 Pityriasis rubra pilaris
Q68.8 Pleonosteosis 2900 C537118 Pleonosteosis 41656005 Pleonosteosis
D47.7 Síndrome POEMS 2905 D016878 Síndrome POEMS 79268002 Síndrome POEMS
Q81.8 Síndrome de Kindler 2908 C536321 Síndrome de Kindler 238836000 Síndrome de Kindler
Q82.8
Síndrome de Rothmund-
Thomson 2909 D011038 Síndrome de Rothmund-Thomson 69093006
Síndrome de Rothmund-
Thomson
Q79.8 Síndrome de Poland 2911 D011045 Síndrome de Poland 38371006 Síndrome de Poland
A80 Poliomielitis 2912 D011051 Poliomielitis 398102009 Poliomielitis
Q44.6
Enfermedad poliquística 
hepática aislada 2924 C536330





Pulgar trifalángico - 
braquiectrodactilia 2947 C536564
Pulgar trifalángico - 
braquiectrodactilia
Q74.8
Síndrome de pulgar trifalángico - 
polisindactilia 2950 C536563








Q87.2 Síndrome de Guttmacher 2957 C538278 Síndrome de Guttmacher
2959 C536422
Progeria - estatura baja - nevi 
pigmentados 399947002
Progeria - estatura baja - nevi 
pigmentados
Q87.8 Síndrome de De Barsy 2962 C535990 Síndrome de De Barsy 59252009 Síndrome de De Barsy
D35.2 Prolactinoma 2965 D015175 Prolactinoma 34337008 Prolactinoma
D84.1 Déficit de properdina 2966 C537241 Déficit de properdina 81166004 Déficit de properdina
D84.8 Déficit de adhesión leucocitaria 2968 D018370 Déficit de adhesión leucocitaria 77358003
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Q79.4
Síndrome del abdomen en 
ciruela pasa 2970 D011535
Síndrome del abdomen en ciruela 
pasa 5187006
Síndrome del abdomen en 
ciruela pasa
2970 C536477
Síndrome del abdomen en ciruela 
pasa 18241005
Síndrome del abdomen en 
ciruela pasa
E71.3
Déficit de acil CoA oxidasa 
peroxisomal 2971 C536662
Déficit de acil CoA oxidasa 
peroxisomal 238069004
Déficit de acil CoA oxidasa 
peroxisomal
2972 C536952
Pseudo anodoncia - hipoplasia 
maxilar - genu valgum
2972 C537496
Pseudo anodoncia - hipoplasia 
maxilar - genu valgum
E34.8
Pseudo leprechaunismo de 
Patterson 2976 C536310
Pseudo leprechaunismo de 
Patterson
Q87.8 Síndrome de pseudo-Zellweger 2981 C535818 Síndrome de pseudo-Zellweger 238067002
Síndrome de pseudo-
Zellweger
E30.1 Testotoxicosis 3000 C536961 Testotoxicosis 237818003 Testotoxicosis
D69.3
Púrpura trombocitopénica 
inmune 3002 D016553 Púrpura trombocitopénica inmune 234490009
Púrpura trombocitopénica 
inmune
Q78.8 Picnoacondrogénesis 3003 C536251 Picnoacondrogénesis
Q78.5 Enfermedad de Pyle 3005 C536252 Enfermedad de Pyle
G40.8
Epilepsia dependiente de 
piridoxina 3006 C536254
Epilepsia dependiente de 
piridoxina 124596009
Epilepsia dependiente de 
piridoxina
E74.4 Déficit de piruvato carboxilasa 3008 D015324 Déficit de piruvato carboxilasa 87694001 Déficit de piruvato carboxilasa
3010 C536259 Síndrome de Qazi-Markouizos
3015 C536267 Síndrome radio-renal
3016 C535281
Ausencia de radio - anomalías ano-
genitales
3018 C535283
Síndrome de isquemia retiniana - 
hialinosis de los vasos pequeños 
del tracto digestivo - 
calcificaciones cerebrales difusas
Q87.8 Síndrome de Ramon 3019 C535285 Síndrome de Ramon
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Hipoplasia del eje radial - atresia 
de coanas 232373003
Hipoplasia del eje radial - 
atresia de coanas
3026 C537280
Hipoplasia del eje radial - atresia 
de coanas
Q87.8 Síndrome de Costello 3071 D056685 Síndrome de Costello 309776008 Síndrome de Costello
H35.5
Retinocoroidopatía vítrea 
autosómica dominante 3086 C536352
Retinocoroidopatía vítrea 
autosómica dominante
G93.7 Síndrome de Reye 3096 D012202 Síndrome de Reye 74351001 Síndrome de Reye
Q87.1 Síndrome rizomélico tipo Urbach 3098 C537611 Síndrome rizomélico tipo Urbach
I00 Fiebre reumática 3099 D012213 Fiebre reumática 26424001 Fiebre reumática
Q87.8
Síndrome de Richieri Costa-da 
Silva 3101 C535675
Síndrome de Richieri Costa-da 
Silva
Q87.8
Síndrome de Richieri Costa-
Pereira 3102 C535677
Síndrome de Richieri Costa-
Pereira
Q73.8 Síndrome de Roberts 3103 C535687 Síndrome de Roberts 48718006 Síndrome de Roberts
Q87.0
Secuencia de Robin - 
oligodactilia 3104 C535688 Secuencia de Robin - oligodactilia
3110 C535870 Síndrome de Rombo
E72.3 Sacaropinuria 3124 C537218 Sacaropinuria 111397004 Sacaropinuria
E72.5 Sarcosinemia 3129 C537236 Sarcosinemia 64852002 Sarcosinemia
3130 C536616 Síndrome de Satoyoshi
Q87.8 Síndrome de Say-Barber-Miller 3132 C536618 Síndrome de Say-Barber-Miller
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Q82.8 Síndrome SCARF 3134 C536625 Síndrome SCARF
Q71.8 Síndrome ulnar-mamario 3138 C536937 Síndrome ulnar-mamario
Q77.7 Displasia de Schneckenbecken 3144 C536637 Displasia de Schneckenbecken 254049009 Displasia de Schneckenbecken
M85.2 Esclerosteosis 3152 C537525 Esclerosteosis 17568006 Esclerosteosis
Q61.5 Síndrome de Senior-Loken 3156 C537580 Síndrome de Senior-Loken
Q04.8 Displasia septo-óptica 3157 D025962 Displasia septo-óptica 7611002 Displasia septo-óptica
C84.1 Síndrome de Sezary 3162 D012751 Síndrome de Sezary 118611004 Síndrome de Sezary
Q87.1 Síndrome SHORT 3163 C537327 Síndrome SHORT




Q74.8 Síndrome de Sillence 3168 C537338 Síndrome de Sillence
Q87.2 Sirenomelia 3169 C538595 Sirenomelia 253191000 Sirenomelia
3177 C535472







Q74.0 Anomalía de Sprengel 3181 C535802 Anomalía de Sprengel 79120002 Anomalía de Sprengel
3184 C537487
Esteatocistoma múltiple - dientes 
neonatales
Q22.1 Estenosis pulmonar valvular 3189 D011666 Estenosis pulmonar valvular 67278007 Estenosis pulmonar valvular














Q85.8 Síndrome de Sturge-Weber 3205 D013341 Síndrome de Sturge-Weber 19886006 Síndrome de Sturge-Weber
Q78.8 Síndrome de Stuve-Wiedemann 3206 C537502 Síndrome de Stuve-Wiedemann 254097005
Síndrome de Stuve-
Wiedemann
Q82.0 Síndrome de Summit 3210 C538142 Síndrome de Summit 403767009 Síndrome de Summit
3214 C536771
Síndrome de hipopigmentación 
con sordera y ceguera, tipo 
yemení
Q87.8 Síndrome de Fountain 3219 C537270 Síndrome de Fountain
3220 C535994
Sordera - hipoplasia del esmalte - 
anomalías en las uñas
3230 C538049 Sordera - oligodoncia
3236 C535993
Sordera - ptosis - anomalías 
esqueléticas
L98.2 Síndrome de Sweet 3243 D016463 Síndrome de Sweet 84625002 Síndrome de Sweet
Q70.9 Sinfalangismo tipo Cushing 3250 C536223 Sinfalangismo tipo Cushing
3253 C536726 Síndrome de Zlotogora-Ogur






G95.0 Siringomielia 3280 D013595 Siringomielia 111496009 Siringomielia
M31.4 Enfermedad de Takayasu 3287 D013625 Enfermedad de Takayasu 359789008 Enfermedad de Takayasu
K00.2 Taurodontismo 3289 C536946 Taurodontismo 51744007 Taurodontismo
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Q74.0
Síndrome de camptodactilia de 
Tel Hashomer 3292 C536953
Síndrome de camptodactilia de Tel 
Hashomer
A35 Tétanos 3299 D013742 Tétanos 276202003 Tétanos
Q87.8
Tetra-amelia - malformaciones 
múltiples 3301 C536500
Tetra-amelia - malformaciones 
múltiples
Q21.3 Tetralogía de Fallot 3303 D013771 Tetralogía de Fallot 86299006 Tetralogía de Fallot
Q92.7 Tetraploidía 3305 D057891 Tetraploidía 62749002 Tetraploidía
3311 C536504
Degeneración talámica simétrica 
infantil
Q87.8 Síndrome de Thomas 3316 C536514 Síndrome de Thomas
Q77.2 Displasia toraco-laringo-pélvica 3317 C536517 Displasia toraco-laringo-pélvica
D47.3 Trombocitemia esencial 3318 D013920 Trombocitemia esencial 109994006 Trombocitemia esencial
D61.0
Trombocitopenia 











Trombocitopenia - síndrome de 
Pierre Robin
D68.8
Anomalías genéticas de la 
trombomodulina 3324 C536900
Anomalías genéticas de la 
trombomodulina
Q87.8
Displasia de timo - riñón - ano - 
pulmón 3326 C536907
Displasia de timo - riñón - ano - 
pulmón
3328 C536918
Tibia ausente - polidactilia - quiste 
aracnoideo
Q87.8
Tortícolis - queloides - 
criptorquidismo - displasia renal 3341 C536970
Tortícolis - queloides - 
criptorquidismo - displasia renal
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Q77.8 Síndrome de Weismann-Netter 3344 C537082 Síndrome de Weismann-Netter
Q32.1 Agenesia traqueal 3346 C536975 Agenesia traqueal
J98.0 Traqueobroncomegalia 3347 D014137 Traqueobroncomegalia 57451009 Traqueobroncomegalia
3351 C536551 Síndrome trico-dental 277810000 Síndrome trico-dental
Q82.4 Síndrome trico-dento-óseo 3352 C536549 Síndrome trico-dento-óseo 38993008 Síndrome trico-dento-óseo
Q97.0 Trisomía X 3375 D014314 Trisomía X 35111009 Trisomía X
Q92.7 Triploidia 3376 D057885 Triploidia 14847005 Triploidia
Q92.3 Trisomía 17q22 3379 C536579 Trisomía 17q22
B56 Tripanosomiasis africana 3385 D014353 Tripanosomiasis africana 27031003 Tripanosomiasis africana
A15-A19 Tuberculosis 3389 D014376 Tuberculosis 373576009 Tuberculosis
A21 Tularemia 3392 D014406 Tularemia 19265001 Tularemia
C37 Neoplasia epitelial tímica 3398 C536905 Neoplasia epitelial tímica 128621008 Neoplasia epitelial tímica
Q24.8 Anomalía de Uhl 3403 C536932 Anomalía de Uhl 2829000 Anomalía de Uhl
3405 C536938
Ulceración del cordón umbilical - 
atresia intestinal
M91.8 Enfermedad de Upington 3408 C536472 Enfermedad de Upington
Q20.1
Ventrículo derecho de doble 
salida 3426 D004310
Ventrículo derecho de doble 
salida 204299009
Ventrículo derecho de doble 
salida
Q87.8
Síndrome de Verloove-Van 
Horick-Brubakk 3429 C536541
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E70.3 Síndrome de Waardenburg 3440 D014849 Síndrome de Waardenburg 47434006 Síndrome de Waardenburg
Q87.3 Síndrome de Weaver 3447 C536687 Síndrome de Weaver 63119004 Síndrome de Weaver
Q87.0 Síndrome de Weill-Marchesani 3449 D056846 Síndrome de Weill-Marchesani 205801004 Síndrome de Weill-Marchesani
K90.8+ Enfermedad de Whipple 3452 D008061 Enfermedad de Whipple 41545003 Enfermedad de Whipple
M14.8* Enfermedad de Whipple 3452 C531849 Enfermedad de Whipple
E31.0
Poliendocrinopatía autoinmune 




Síndrome de discapacidad 
intelectual - retraso en el 
desarrollo - contracturas 3454 C536703
Síndrome de discapacidad 









Q87.8 Síndrome de Wildervanck 3456 C536706 Síndrome de Wildervanck 79665007 Síndrome de Wildervanck
Q87.1 Síndrome de Torg-Winchester 3460 C536051 Síndrome de Torg-Winchester 254151006 Síndrome de Torg-Winchester
E10.7 Síndrome de Wolfram 3463 D014929 Síndrome de Wolfram 70694009 Síndrome de Wolfram
3464 C536742 Síndrome de Woodhouse-Sakati 237616002
Síndrome de Woodhouse-
Sakati
G80.8 Síndrome de Worster-Drought 3465 C536747 Síndrome de Worster-Drought
D61.0 Síndrome WT miembros-sangre 3466 C536751 Síndrome WT miembros-sangre
Q04.3 Xk aprosencefalia 3469 C536767 Xk aprosencefalia 277921008 Xk aprosencefalia
3471 C536718 Síndrome de Young 233666007 Síndrome de Young
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C78.6 Pseudomixoma peritoneal 26790 D011553 Pseudomixoma peritoneal 307601000 Pseudomixoma peritoneal
E71.3
Déficit de acil-CoA 
deshidrogenasa de cadena corta 26792 C537596
Déficit de acil-CoA 
deshidrogenasa de cadena corta
E10
Agenesia de células beta 
pancreáticas con diabetes 
neonatal 28455 C538111
Agenesia de células beta 
pancreáticas con diabetes 
neonatal
C90.0 Mieloma múltiple 29073 D009101 Mieloma múltiple 109989006 Mieloma múltiple
M02.8 Artritis reactiva 29207 D016918 Artritis reactiva 129133005 Artritis reactiva






E78.6 Enfermedad de Tangier 31150 D013631 Enfermedad de Tangier 15346004 Enfermedad de Tangier
A24.1 Melioidosis 31202 D008554 Melioidosis 428111003 Melioidosis
A43 Nocardiosis 31204 C536125 Nocardiosis 29227009 Nocardiosis
A25
Fiebre causada por mordeduras 
de rata 31205 D011906
Fiebre causada por mordeduras de 
rata 1685005












Q82.0 Linfedema - distiquiasis 33001 C537710 Linfedema - distiquiasis 8634009 Linfedema - distiquiasis
Q78.5
Condrodisplasia metafisaria tipo 
Jansen 33067 C537564





Síndrome de pterigium múltiple 
letal 33108 C537378
Síndrome de pterigium múltiple 
letal 60192008
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C46 Sarcoma de Kaposi 33276 D012514 Sarcoma de Kaposi 109385007 Sarcoma de Kaposi
D81.0 Disgenesia reticular 33355 C538361 Disgenesia reticular 111584000 Disgenesia reticular





A39.0+ Meningitis meningocócica 33475 D008585 Meningitis meningocócica 192644005 Meningitis meningocócica
G47.8 Síndrome de Kleine-Levin 33543 D017593 Síndrome de Kleine-Levin 111488004 Síndrome de Kleine-Levin
E72.8 Déficit de 5-oxoprolinasa 33572 C535322 Déficit de 5-oxoprolinasa 26132002 Déficit de 5-oxoprolinasa
M35.6 Paniculitis nodular no supurativa 33577 D010201 Paniculitis nodular no supurativa 33760009
Paniculitis nodular no 
supurativa
Q87.8 Enfermedad de Naxos 34217 C538346 Enfermedad de Naxos
E74.3
Déficit congénito de sacarasa-
isomaltasa 35122 C538139
Déficit congénito de sacarasa-
isomaltasa 78373000
Déficit congénito de sacarasa-
isomaltasa
E71.3
Deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA 
dehidrogenasa de cadena corta 35123 C536080
Deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA 
dehidrogenasa de cadena corta 237998000
Deficiencia de 3-hidroxiacil-
CoA dehidrogenasa de cadena 
corta
Q85.8 Síndrome de nevus épidérmico 35125 D054000 Síndrome de nevus épidérmico 239107007 Síndrome de nevus épidérmico
35125 C536114 Síndrome de nevus épidérmico 25201003 Síndrome de nevus épidérmico
D76.3 Enfermedad de Erdheim-Chester 35687 D031249 Enfermedad de Erdheim-Chester
I89.0 Linfangiectasia intestinal 36204 D008201 Linfangiectasia intestinal 197260007 Linfangiectasia intestinal














E88.2 Adiposis dolorosa 36397 D000274 Adiposis dolorosa 71404003 Adiposis dolorosa
L51.1 Síndrome de Stevens-Johnson 36426 D013262 Síndrome de Stevens-Johnson 73442001 Síndrome de Stevens-Johnson
G24.1 Distonía mioclónica 11 36899 C536096 Distonía mioclónica 11 439732004 Distonía mioclónica 11
N30.1 Cistitis intersticial 37202 D018856 Cistitis intersticial
L50.8 Síndrome de Schnitzler 37748 D019873 Síndrome de Schnitzler 402415001 Síndrome de Schnitzler
D03.8 Melanoma uveal 39044 C536494 Melanoma uveal 255021005 Melanoma uveal
H35.0 Enfermedad de Eales 40923 C538011 Enfermedad de Eales 54122009 Enfermedad de Eales
E72.0 Iminoglicinuria 42062 C536285 Iminoglicinuria 84121007 Iminoglicinuria
42665 C536919 Síndrome de Tietz
D70 Neutropenia congénita grave 42738 C537592 Neutropenia congénita grave 89655007 Neutropenia congénita grave
43116 D020230 Síndrome serotoninérgico 371089000 Síndrome serotoninérgico
G73.1
Síndrome miasténico de Lambert-
Eaton 43393 D015624
Síndrome miasténico de Lambert-
Eaton 56989000
Síndrome miasténico de 
Lambert-Eaton
C26.9
Tumor estromal gastrointestinal 
esporádico familiar 44890 D046152





H81.0 Enfermedad de Meniere 45360 D008575 Enfermedad de Meniere 13445001 Enfermedad de Meniere
G71.0 Miopatía de Miyoshi 45448 C537480 Miopatía de Miyoshi
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Carcinoma papilar familiar de 
células renales 47044 C538614
Carcinoma papilar familiar de 
células renales
M05.0 Síndrome de Felty 47612 D005258 Síndrome de Felty 57160007 Síndrome de Felty
L88 Pioderma gangrenoso 48104 D017511 Pioderma gangrenoso 74578003 Pioderma gangrenoso
C83.8 Linfoma primario de cavidades 48686 D054685 Linfoma primario de cavidades 128800006 Linfoma primario de cavidades
M72.8 Fibrosis retroperitoneal 49041 D012185 Fibrosis retroperitoneal 197808006 Fibrosis retroperitoneal
K00.5 Dentinogénesis imperfecta 49042 D003811 Dentinogénesis imperfecta 196286005 Dentinogénesis imperfecta
D65 Púrpura fulminante 49566 D055665 Púrpura fulminante 13507004 Púrpura fulminante
49566 D014884 Púrpura fulminante
D53.1
Síndrome de anemia 
megaloblástica sensible a 
tiamina 49827 C536510
Síndrome de anemia 
megaloblástica sensible a tiamina 237617006
Síndrome de anemia 
megaloblástica sensible a 
tiamina
C45 Mesotelioma 50251 D008654 Mesotelioma 62064005 Mesotelioma
A28.1 Enfermedad del arañazo de gato 50839 D002372 Enfermedad del arañazo de gato 79974007
Enfermedad del arañazo de 
gato
50943 C536155 Eritema queratolítico de invierno 239064000
Eritema queratolítico de 
invierno
Q78.8 Condrodisplasia tipo Blomstrand 50945 C537914 Condrodisplasia tipo Blomstrand
G31.8 Encefalopatía etilmalónica 51188 C535737 Encefalopatía etilmalónica
Q28.8
Calcificación arterial 
generalizada de la infancia 51608 C537440
Calcificación arterial generalizada 
de la infancia 68926002
Calcificación arterial 
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D81.8 Síndrome WHIM 51636 C536697 Síndrome WHIM 234571003 Síndrome WHIM
Q93.5 Síndrome de Potocki-Shaffer 52022 C538356 Síndrome de Potocki-Shaffer
G31.8 Síndrome de Mohr-Tranebjaerg 52368 C535808 Síndrome de Mohr-Tranebjaerg
C83.1 Linfoma de células del manto 52416 D020522 Linfoma de células del manto 443487006 Linfoma de células del manto
D46 Síndromes mielodisplásicos 52688 D009190 Síndromes mielodisplásicos 109995007 Síndromes mielodisplásicos
E23.6
Déficit aislado de hormona 
estimulante folicular (FSH) 52901 C537070
Déficit aislado de hormona 
estimulante folicular (FSH)
Q44.6 Enfermedad de Caroli 53035 D016767 Enfermedad de Caroli 111331000 Enfermedad de Caroli
53035 C531647 Enfermedad de Caroli
Q87.0 Síndrome de Muenke 53271 C537369 Síndrome de Muenke 440350001 Síndrome de Muenke
G71.8 Miopatía de Brody 53347 C536607 Miopatía de Brody
G25.3
Geniospasmo o espasmo 
mandibular 53372 C537682
Geniospasmo o espasmo 
mandibular
P78.3
Diarrea congénita con pérdida 
de cloro 53689 C536210
Diarrea congénita con pérdida de 
cloro 24412005
Diarrea congénita con pérdida 
de cloro
53693 C537934 Síndrome GRACILE
Q28.2 Síndrome de Wyburn-Mason 53719 C536752 Síndrome de Wyburn-Mason 6729006 Síndrome de Wyburn-Mason
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D44.4 Craneofaringioma 54595 D003397 Craneofaringioma 189179009 Craneofaringioma
L65.8 Hipotricosis simple 55654 C537160 Hipotricosis simple
G00.1 Meningitis neumocócica 55655 D008586 Meningitis neumocócica 51169003 Meningitis neumocócica
55880 D002813 Condrosarcoma 443520009 Condrosarcoma
55881 D050398 Adamantinoma
Q77.5 Atelosteogénesis tipo 2 56304 C535395 Atelosteogénesis tipo 2 254055004 Atelosteogénesis tipo 2
G44.8 Síndrome SUNCT 57145 D050798 Síndrome SUNCT
C91.4 Leucemia de células peludas 58017 D007943 Leucemia de células peludas 118613001 Leucemia de células peludas
58040 D018215 Osteoblastoma 55333008 Osteoblastoma
I30 Pericarditis 58208 D010493 Pericarditis 3238004 Pericarditis










Q24.6 Bloqueo cardíaco congénito 60041 C535758 Bloqueo cardíaco congénito 46619002 Bloqueo cardíaco congénito
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Q87.8 Asociación esquisis 63862 C536633 Asociación esquisis
J98.5 Fibrosis de mediastino 63999 C536136 Fibrosis de mediastino 21247003 Fibrosis de mediastino
H49.3 Síndrome de Tolosa-Hunt 64686 D020333 Síndrome de Tolosa-Hunt 95794005 Síndrome de Tolosa-Hunt
64686 C531833 Síndrome de Tolosa-Hunt 75111000 Síndrome de Tolosa-Hunt
A44.0 Fiebre de Oroya 64692 D001474 Fiebre de Oroya 262461007 Fiebre de Oroya
A79.0 Fiebre de las trincheras 64694 D014205 Fiebre de las trincheras 82214002 Fiebre de las trincheras
64720 D007890 Leiomiosarcoma 51549004 Leiomiosarcoma
N61 Mastitis granulomatosa 64722 D058890 Mastitis granulomatosa 237444008 Mastitis granulomatosa
H21.1
Síndrome endotelial 




Síndrome de hiperestimulación 
ovárica 64739 D016471





Pápulas urticariales pruriginosas 
y placas de embarazo 64745 C535817
Pápulas urticariales pruriginosas y 
placas de embarazo 88697005
Pápulas urticariales 
pruriginosas y placas de 
embarazo
G60.0 Síndrome de Dejerine-Sottas 64748 C538392 Síndrome de Dejerine-Sottas 111499002 Síndrome de Dejerine-Sottas
G60.8
Neuropatía sensitiva y 
autonómica hereditaria tipo 5 64752 D000699
Neuropatía sensitiva y autonómica 
hereditaria tipo 5 128206006
Neuropatía sensitiva y 
autonómica hereditaria tipo 5
K52.8 Colitis linfocítica 65279 D046730 Colitis linfocítica 31437008 Colitis linfocítica
I45.8 Síndrome de Timothy 65283 C536962 Síndrome de Timothy
G25.8
Enfermedad de los ganglios 
basales sensible a la biotina 65284 C537658
Enfermedad de los ganglios 
basales sensible a la biotina
G12.8 Atrofia monomélica 65684 C538253 Atrofia monomélica




Síndrome de megacolon de 
Goldberg-Shprintzen 66629 C537279
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Q82.2 Mastocitosis cutánea 66646 D034701 Mastocitosis cutánea 397012002 Mastocitosis cutánea
C96.2 Sarcoma de mastocitos 66661 D012515 Sarcoma de mastocitos 118615008 Sarcoma de mastocitos
H47.2
Atrofia óptica autosómica 
dominante y cataratas 67036 C537128
Atrofia óptica autosómica 
dominante y cataratas
67037 C535575
Carcinoma de células escamosas 
de la cabeza y cuello
C91.1
Leucemia linfocítica crónica de 
células B 67038 D015451
Leucemia linfocítica crónica de 
células B 92814006
Leucemia linfocítica crónica de 
células B
B60.1+ Queratitis por acantoamoeba 67043 D015823 Queratitis por acantoamoeba 231896005 Queratitis por acantoamoeba
E71.1
Aciduria 3-metilglutacónica tipo 
3 67047 C535311 Aciduria 3-metilglutacónica tipo 3 297232009
Aciduria 3-metilglutacónica 
tipo 3
69077 D018335 Tumores rabdoides 83118000 Tumores rabdoides
C49 Liposarcoma 69078 D008080 Liposarcoma 254829001 Liposarcoma
69085 C535903 Síndrome de miembros y mamas
O26.6
Colestasis intrahepática del 
embarazo 69665 C535932
Colestasis intrahepática del 
embarazo
69739 C535397
Síndrome disgenésico del tronco 
encefálico de Athabaskan
E78.3 Hiperlipoproteinemia tipo 5 70470 D006954 Hiperlipoproteinemia tipo 5 34349009 Hiperlipoproteinemia tipo 5
C22.1 Colangiocarcinoma 70567 D018281 Colangiocarcinoma 70179006 Colangiocarcinoma
70567 D001650 Colangiocarcinoma 312104005 Colangiocarcinoma
P24.0
Síndrome de aspiracion de 
meconio 70588 D008471
Síndrome de aspiracion de 
meconio 206292002
Síndrome de aspiracion de 
meconio
P27.1 Displasia broncopulmonar 70589 D001997 Displasia broncopulmonar 67569000 Displasia broncopulmonar
G71.3
Neuropatía atáxica sensitiva - 
disartria - oftalmoplejía 70595 C537583
Neuropatía atáxica sensitiva - 
disartria - oftalmoplejía
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71272 C537234 Síndrome de Sandifer 230314007 Síndrome de Sandifer
G61.8 Síndrome CANOMAD 71279 C537980 Síndrome CANOMAD
71862 D058499 Distrofia retiniana 314407005 Distrofia retiniana
73217 C537371 Aplasia mulleriana 253828000 Aplasia mulleriana
K20 Esofagitis eosinofílica 73247 D057765 Esofagitis eosinofílica 235599003 Esofagitis eosinofílica
B41 Paracoccidiomicosis 73260 D010229 Paracoccidiomicosis 59925007 Paracoccidiomicosis
B46 Zigomicosis 73263 D020096 Zigomicosis 59277005 Zigomicosis
73263 D009091 Zigomicosis 76627001 Zigomicosis
B87 Miasis 75110 D009198 Miasis 60412004 Miasis
E75.5 Enfermedad de Wolman 75233 D015223 Enfermedad de Wolman 82500001 Enfermedad de Wolman
75325 C536064
Osteosclerosis - ictiosis - fallo 
ovárico prematuro
H35.5
Distrofia macular de Carolina del 
Norte 75327 C537835
Distrofia macular de Carolina del 
Norte 312925009
Distrofia macular de Carolina 
del Norte
75373 C535356
Atrofia progresiva bifocal de la 
coroides y la retina
H31.2 Distrofia coroidea areolar central 75377 C535358 Distrofia coroidea areolar central
H53.6 Enfermedad de Oguchi 75382 C537743 Enfermedad de Oguchi 193687000 Enfermedad de Oguchi
Q79.6
Síndrome de Ehlers-Danlos tipo 
progeroide 75496 C536201
Síndrome de Ehlers-Danlos tipo 
progeroide
D64.0
Anemia sideroblástica ligada al 
cromosoma X 75563 C536761
Anemia sideroblástica ligada al 
cromosoma X
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E75.2
Enfermedad de Niemann-Pick 
tipo A 77292 D052536
Enfermedad de Niemann-Pick tipo 
A 52165006
Enfermedad de Niemann-Pick 
tipo A
E75.2
Enfermedad de Niemann-Pick 
tipo B 77293 D052537
Enfermedad de Niemann-Pick tipo 
B 39390005
Enfermedad de Niemann-Pick 
tipo B
77297 C537839 Síndrome de Majeed
K11.8 Enfermedad de Mikulicz 79078 D008882 Enfermedad de Mikulicz 7826003 Enfermedad de Mikulicz
K76.8
Déficit congénito de síntesis de 
ácidos biliares tipo 4 79095 C535444
Déficit congénito de síntesis de 
ácidos biliares tipo 4
H44.1 Oftalmia simpática 79098 D009879 Oftalmia simpática 75315001 Oftalmia simpática
E72.5 Hiperprolinemia tipo 2 79101 C538385 Hiperprolinemia tipo 2 124177001 Hiperprolinemia tipo 2
79133 C537068 Displasia dermo facial focal 254238008 Displasia dermo facial focal
79133 C536385 Displasia dermo facial focal 239051001 Displasia dermo facial focal
A83.0 Encefalitis japonesa 79139 D004672 Encefalitis japonesa 52947006 Encefalitis japonesa








E83.1 Hemocromatosis tipo 2 79230 C537247 Hemocromatosis tipo 2
E80.5 Síndrome de Crigler-Najjar tipo 1 79234 C536212 Síndrome de Crigler-Najjar tipo 1 8933000
Síndrome de Crigler-Najjar tipo 
1
E80.5 Síndrome de Crigler-Najjar tipo 2 79235 C536213 Síndrome de Crigler-Najjar tipo 2 68067009
Síndrome de Crigler-Najjar tipo 
2
E74.2 Déficit de galactoquinasa 79237 C535999 Déficit de galactoquinasa 124302001 Déficit de galactoquinasa
E75.4
Lipofuscinosis neuronal ceroide 
del adulto 79262 C537950





Lipofuscinosis neuronal ceroide 
infantil 79263 C537948
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E80.2 Porfiria aguda intermitente 79276 D017118 Porfiria aguda intermitente 234422006 Porfiria aguda intermitente
E80.0 Protoporfiria eritropoyética 79278 D046351 Protoporfiria eritropoyética 51022005 Protoporfiria eritropoyética
E78.6 Enfermedad del ojo de pez 79292 C538467 Enfermedad del ojo de pez 238092004 Enfermedad del ojo de pez
K76.8
Defecto congénito en la síntesis 
de ácidos biliares tipo 1 79301 C535442
Defecto congénito en la síntesis 
de ácidos biliares tipo 1
K76.8
Defecto congénito en la síntesis 
de ácidos biliares tipo 2 79303 C535443
Defecto congénito en la síntesis 
de ácidos biliares tipo 2
K83.1
Colestasis intrahepática familiar 
progresiva tipo 2 79304 C535934
Colestasis intrahepática familiar 
progresiva tipo 2
K83.1
Colestasis intrahepática familiar 
progresiva tipo 3 79305 C535935
Colestasis intrahepática familiar 
progresiva tipo 3
K83.1
Colestasis intrahepática familiar 
progresiva tipo 1 79306 C535933
Colestasis intrahepática familiar 
progresiva tipo 1
E74.4
Déficit de fosfoenol piruvato 
carboxiquinasa 2 79317 C536655








Epidermolisis ampollosa simple 
con pigmentación moteada 79397 C535959
Epidermolisis ampollosa simple 
con pigmentación moteada 254180002
Epidermolisis ampollosa 
simple con pigmentación 
moteada
Q81.0
Epidermolisis ampollosa simple 
generalizada no Dowling-Meara 79399 C535961
Epidermolisis ampollosa simple 
generalizada no Dowling-Meara 90496008
Epidermolisis ampollosa 
simple generalizada no 
Dowling-Meara
Q81.0
Epidermólisis ampollosa simple 
tipo Ogna 79401 C535962





Dermólisis ampollosa transitoria 
del recién nacido 79411 C536979
Dermólisis ampollosa transitoria 
del recién nacido
E70.3 Albinismo oculocutáneo tipo 2 79432 C537730 Albinismo oculocutáneo tipo 2 26336006 Albinismo oculocutáneo tipo 2
E70.3 Albinismo oculocutáneo tipo 3 79433 C537189 Albinismo oculocutáneo tipo 3 63450009 Albinismo oculocutáneo tipo 3
79433 C537731 Albinismo oculocutáneo tipo 3
E70.3 Albinismo oculocutáneo tipo 1B 79434 C537729 Albinismo oculocutáneo tipo 1B
E20.1
Pseudohipoparatiroidismo tipo 
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E20.1
Pseudopseudohipoparatiroidism
o 79445 D011556 Pseudopseudohipoparatiroidismo 237659007
Pseudopseudohipoparatiroidis
mo








E70.3 Enfermedad de Griscelli tipo 1 79476 C537301 Enfermedad de Griscelli tipo 1
E70.3 Enfermedad de Griscelli tipo 2 79477 C537302 Enfermedad de Griscelli tipo 2
E70.3 Enfermedad de Griscelli tipo 3 79478 C537303 Enfermedad de Griscelli tipo 3
Q80.8 Ictiosis histrix de Curth-Macklin 79503 C536088 Ictiosis histrix de Curth-Macklin 254170001
Ictiosis histrix de Curth-
Macklin
Q80.0 Ictiosis histrix gravior 79504 C536087 Ictiosis histrix gravior
D12.6 Síndrome de Gardner 79665 D005736 Síndrome de Gardner 60876000 Síndrome de Gardner
A77.0
Fiebre maculosa de las 
Montañas Rocosas 83311 D012373
Fiebre maculosa de las Montañas 
Rocosas 186772009
Fiebre maculosa de las 
Montañas Rocosas
A77.1 Fiebre botonosa 83313 D001907 Fiebre botonosa 186774005 Fiebre botonosa
A75.0 Tifus epidémico 83314 D014438 Tifus epidémico 39111003 Tifus epidémico
A75.3 Tifus de las malezas 83317 D012612 Tifus de las malezas 271425001 Tifus de las malezas
D16.4 Displasia cemento-ósea florida 83451 C537063 Displasia cemento-ósea florida 63937004 Displasia cemento-ósea florida
M89.0
Síndrome de dolor regional 
complejo 83452 D020918
Síndrome de dolor regional 
complejo 128200000
Síndrome de dolor regional 
complejo
Q27.8 Malformación glomuvenosa 83454 C536827 Malformación glomuvenosa 403969002 Malformación glomuvenosa
Q12.3 Afaquia primaria congénita 83461 C537786 Afaquia primaria congénita 35387008 Afaquia primaria congénita
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C48.2
Tumor desmoplásico de células 
pequeñas y redondas 83469 D058405
Tumor desmoplásico de células 
pequeñas y redondas 128735004
Tumor desmoplásico de células 
pequeñas y redondas
A83.5 Encefalitis de California 83483 D004670 Encefalitis de California 416442006 Encefalitis de California
A83.3 Encefalitis de St. Louis 83484 D004674 Encefalitis de St. Louis 417607009 Encefalitis de St. Louis
A93.2 Fiebre por garrapata de Colorado 83595 D003121 Fiebre por garrapata de Colorado 6452009
Fiebre por garrapata de 
Colorado
G31.8
Encefalopatía con cuerpos de 
inclusión de neuroserpina, 
forma familiar 85110 C536841
Encefalopatía con cuerpos de 
inclusión de neuroserpina, forma 
familiar
E27.1 Enfermedad de Addison 85138 D000224 Enfermedad de Addison 363732003 Enfermedad de Addison
Q78.8 Displasia pseudodiastrófica 85174 C535826 Displasia pseudodiastrófica 254058002 Displasia pseudodiastrófica
M89.8
Estenosis medular diafisaria - 
malignopatía ósea 85182 C536169
Estenosis medular diafisaria - 
malignopatía ósea 389216001
Estenosis medular diafisaria - 
malignopatía ósea
Q87.8
Esclerosis endosteal - hipoplasia 
cerebelar 85186 C535353
Esclerosis endosteal - hipoplasia 
cerebelar
M89.5
Osteolisis expansiva, forma 
familiar 85195 C536335
Osteolisis expansiva, forma 
familiar 254153009
Osteolisis expansiva, forma 
familiar
Q87.8 Síndrome de Keutel 85202 C536167 Síndrome de Keutel
85273 C535556
Déficit intelectual ligado al X tipo 
Abidi
85278 C537450 Síndrome de Christianson
85282 C537451 Síndrome MEHMO
85283 C537472
Déficit intelectual ligado al X tipo 
Miles-Carpenter
85285 C536630
Déficit intelectual ligado al X tipo 
Schimke
85287 C537333
Déficit intelectual ligado al X tipo 
Siderius
G11.1
Ataxia espinocerebelosa ligada 
al X tipo 4 85292 C537316
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G11.1
Ataxia espinocerebelosa ligada 
al X tipo 3 85297 C537315
Ataxia espinocerebelosa ligada al 
X tipo 3
E85.8 Amiloidosis AL 85443 C531616 Amiloidosis AL 23132008 Amiloidosis AL
C92.1 Leucemia neutrofílica crónica 86829 D015467 Leucemia neutrofílica crónica 188734009 Leucemia neutrofílica crónica
C93.3
Leucemia mielomonocítica 




Anemia refractaria con exceso 
de blastos 86839 D000754
Anemia refractaria con exceso de 
blastos 398623004
Anemia refractaria con exceso 
de blastos
C94.7 Leucemia basofílica aguda 86849 D015471 Leucemia basofílica aguda 69077002 Leucemia basofílica aguda
C92.3 Sarcoma mieloide 86850 D023981 Sarcoma mieloide 94719007 Sarcoma mieloide
C95.0 Leucemia aguda de linaje mixto 86851 D015456 Leucemia aguda de linaje mixto 397345009
Leucemia aguda de linaje 
mixto
C91.3
Leucemia prolinfocítica de 
células B 86852 D054403
Leucemia prolinfocítica de células 
B 128820007
Leucemia prolinfocítica de 
células B
C90.2 Plasmacitoma 86855 D010954 Plasmacitoma 415112005 Plasmacitoma
C88.2
Enfermedad de las cadenas 
pesadas 86864 D006362
Enfermedad de las cadenas 
pesadas 68979007
Enfermedad de las cadenas 
pesadas
C83.8 Granulomatosis linfomatoide 86869 D008230 Granulomatosis linfomatoide 239940004 Granulomatosis linfomatoide
C91.3
Leucemia prolinfocítica de 
células T 86871 D015461
Leucemia prolinfocítica de células 
T 128821006
Leucemia prolinfocítica de 
células T
C91.5
Leucemia linfocítica granular de 
células T grandes 86872 D054066
Leucemia linfocítica granular de 
células T grandes 128819001
Leucemia linfocítica granular 
de células T grandes
C91.5
Leucemia/linfoma de células T 
del adulto 86875 D015459
Leucemia/linfoma de células T del 
adulto 188729005
Leucemia/linfoma de células T 
del adulto
C84.4
Linfoma extranodal nasal de 
células NK/T 86879 D054391
Linfoma extranodal nasal de 
células NK/T 414166008
Linfoma extranodal nasal de 
células NK/T
C84.4
Linfoma de células T asociado a 
una enteropatía 86880 D058527
Linfoma de células T asociado a 
una enteropatía 277654008
Linfoma de células T asociado a 
una enteropatía
C84.4
Linfoma subcutáneo de células T 
tipo paniculitis 86884 C537503
Linfoma subcutáneo de células T 
tipo paniculitis 103682005
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C84.4
Linfoma cutáneo primario de 
células T periféricas no 
específico 86885 D016411
Linfoma cutáneo primario de 
células T periféricas no específico 109977009
Linfoma cutáneo primario de 
células T periféricas no 
específico
C96.8 Sarcoma histiocítico 86896 D054747 Sarcoma histiocítico 109988003 Sarcoma histiocítico
C96.4
Sarcoma de células de 
Langerhans 86897 D054752 Sarcoma de células de Langerhans 128814006
Sarcoma de células de 
Langerhans
C96.4
Sarcoma de células dendríticas 
interdigitante 86900 D054739
Sarcoma de células dendríticas 
interdigitante 128815007
Sarcoma de células dendríticas 
interdigitante
C96.4
Sarcoma de células dendríticas 
foliculares 86902 D054740
Sarcoma de células dendríticas 
foliculares 128816008










Síndrome de ictiosis y 
prematuridad
H35.5
Enfermedad de astas 
posteriores, ataxia - retinosis 
pigmentaria 88628 C536343
Enfermedad de astas posteriores, 
ataxia - retinosis pigmentaria
G60.8
Insensibilidad congénita al dolor 
asociada a canalopatía 88642 D000699
Insensibilidad congénita al dolor 
asociada a canalopatía 403605007
Insensibilidad congénita al 
dolor asociada a canalopatía
88642 D009477
Insensibilidad congénita al dolor 
asociada a canalopatía 128206006
Insensibilidad congénita al 
dolor asociada a canalopatía
K00.5 Amelogénesis imperfecta 88661 D000567 Amelogénesis imperfecta 78494001 Amelogénesis imperfecta
C22.0 Carcinoma hepatocelular 88673 D006528 Carcinoma hepatocelular 25370001 Carcinoma hepatocelular
Q87.8
Síndrome de Alport tipo 
dominante 88918 C536586
Síndrome de Alport tipo 
dominante
Q04.3
Síndrome de lisencefalia tipo 
Norman-Roberts 89844 C537848
Síndrome de lisencefalia tipo 
Norman-Roberts
P83.2 Hydrops fetalis idiopático 89845 C531708 Hydrops fetalis idiopático 206538000 Hydrops fetalis idiopático
L95.1 Eritema elevado persistente 90000 C535509 Eritema elevado persistente 58872001 Eritema elevado persistente
90024 C548011
Sordera con aplasia del laberinto, 
microtia y microdoncia
D59.6
Hemoglobinuria paroxística por 
frío 90035 C538618
Hemoglobinuria paroxística por 
frío 127057004
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H35.1 Retinopatía del prematuro 90050 D012178 Retinopatía del prematuro 415297005 Retinopatía del prematuro
K72.0 Fallo hepático agudo 90062 D017114 Fallo hepático agudo 197270009 Fallo hepático agudo
G60.0
Neuropatía hereditaria motora y 
sensorial, tipo Okinawa 90117 C535717
Neuropatía hereditaria motora y 
sensorial, tipo Okinawa
Q87.5
Displasia mandíbuloacra con 
lipodistrofia tipo A 90153 C535705
Displasia mandíbuloacra con 
lipodistrofia tipo A
Q87.5
Displasia mandíbuloacra con 
lipodistrofia tipo B 90154 C535706
Displasia mandíbuloacra con 
lipodistrofia tipo B
L93.2 Lupus sabañón 90280 C535924 Lupus sabañón 238928005 Lupus sabañón
L93.0 Lupus eritematoso discoide 90281 D008179 Lupus eritematoso discoide 238927000 Lupus eritematoso discoide
L93.2 Lupus eritematoso paniculitis 90285 D015435 Lupus eritematoso paniculitis 15084002 Lupus eritematoso paniculitis
L94.0 Esclerodermia localizada 90289 D012594 Esclerodermia localizada 201048007 Esclerodermia localizada
M34.1 Síndrome CREST 90290 D017675 Síndrome CREST 31848007 Síndrome CREST
Q79.6
Síndrome de Ehlers-Danlos tipo 
1 90309 C536194 Síndrome de Ehlers-Danlos tipo 1 83470009
Síndrome de Ehlers-Danlos 
tipo 1
Q79.6
Síndrome de Ehlers-Danlos tipo 
2 90318 C536195 Síndrome de Ehlers-Danlos tipo 2 20766005
Síndrome de Ehlers-Danlos 
tipo 2
Q82.1
Xeroderma pigmentoso tipo 
variante 90342 C536766
Xeroderma pigmentoso tipo 
variante 88877002




primaria 90362 C536567 Linfangiectasia intestinal primaria 6124009
Linfangiectasia intestinal 
primaria
Q84.3 Anoniquia - onicondistrofia 90390 C536378 Anoniquia - onicondistrofia
I45.8
Síndrome de Jervell y Lange-
Nielsen 90647 D029593
Síndrome de Jervell y Lange-
Nielsen 373905003
Síndrome de Jervell y Lange-
Nielsen
Q87.0
Síndrome oto-palato-digital tipo 
2 90652 C538089 Síndrome oto-palato-digital tipo 2 42432003
Síndrome oto-palato-digital 
tipo 2
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G60.0
Enfermedad de Charcot-Marie-








congénita lipoide por déficit de 
STAR 90790 C537027
Hiperplasia suprarrenal congénita 
lipoide por déficit de STAR
E25.0
Hiperplasia suprarrenal 
congénita por déficit de 11-beta-
hidroxilasa 90795 C535978
Hiperplasia suprarrenal congénita 
por déficit de 11-beta-hidroxilasa 124214007
Hiperplasia suprarrenal 
congénita por déficit de 11-
beta-hidroxilasa
T78.3 Angioedema adquirido 91385 C538173 Angioedema adquirido
D23 Pilomatrixoma 91414 D018296 Pilomatrixoma 274901004 Pilomatrixoma
D31.1 Dermoide anular de la córnea 91481 C535684 Dermoide anular de la córnea
Q14.0
Vítreo primario hiperplásico 
persistente 91495 D054514
Vítreo primario hiperplásico 
persistente 44647001




tipo copo de nieve 91496 C536677
Degeneración vitreorretiniana 
tipo copo de nieve
N10
Nefritis tubulointersticial y 
síndrome de uveitis 91500 C536922
Nefritis tubulointersticial y 
síndrome de uveitis 418839003
Nefritis tubulointersticial y 
síndrome de uveitis
A69.2 Fiebre de Lyme 91546 D008193 Fiebre de Lyme 23502006 Fiebre de Lyme
A68 Fiebre recurrente 91547 D012061 Fiebre recurrente 420079008 Fiebre recurrente
Q77.2
Síndrome de polidactilia y 
costillas cortas tipo Verma-
Naumoff 93271 C537602
Síndrome de polidactilia y costillas 
cortas tipo Verma-Naumoff 254051008
Síndrome de polidactilia y 
costillas cortas tipo Verma-
Naumoff
Q78.1 Displasia fibrosa poliostótica 93276 D005359 Displasia fibrosa poliostótica 36517007 Displasia fibrosa poliostótica
Q78.1 Displasia fibrosa monostótica 93277 D005358 Displasia fibrosa monostótica 89859004 Displasia fibrosa monostótica
D13.6 Adenoma pancreático 93292 C538110 Adenoma pancreático
Q77.0 Acondrogénesis tipo 2 93296 C536017 Acondrogénesis tipo 2 254061001 Acondrogénesis tipo 2







ORPHA MESH NombreOrphanet_MESH SNOMED NombreOrphanet_SNOMED
Q77.3
Displasia epifisaria múltiple tipo 
4 93307 C535504 Displasia epifisaria múltiple tipo 4
Q77.3
Displasia epifisaria múltiple tipo 
1 93308 C535501 Displasia epifisaria múltiple tipo 1
Q77.3
Displasia epifisaria múltiple tipo 
5 93311 C535505 Displasia epifisaria múltiple tipo 5
Q77.8
Displasia espondilometafisaria 





tipo 'fracturas de esquina' 93315 C535793
Displasia espondilometafisaria 
tipo 'fracturas de esquina' 254078005
Displasia espondilometafisaria 
tipo 'fracturas de esquina'
Q77.8
Displasia espondilometafisaria 

















familiar tipo 1 93372 C537145
Hipercalcemia hipocalciúrica 
familiar tipo 1 190868007
Hipercalcemia hipocalciúrica 
familiar tipo 1
Q73.8 Braquidactilia A6 93382 C537092 Braquidactilia A6
Q73.8 Braquidactilia tipo C 93384 C537093 Braquidactilia tipo C 389169005 Braquidactilia tipo C
Q73.8 Braquidactilia tipo A1 93388 C537088 Braquidactilia tipo A1
Q73.8 Braquidactilia tipo A2 93396 C537089 Braquidactilia tipo A2
Q70 Sindactilia tipo 2 93403 C538153 Sindactilia tipo 2
Q70.1 Sindactilia tipo 3 93404 C538154 Sindactilia tipo 3
Q70 Sindactilia tipo 5 93406 C538155 Sindactilia tipo 5
93571 D015432
Glomerulonefritis 










ORPHA MESH NombreOrphanet_MESH SNOMED NombreOrphanet_SNOMED
N25.8 Enfermedad de Dent tipo 1 93622 C538212 Enfermedad de Dent tipo 1
D36.0
Enfermedad de Castleman 
multicéntrica (MCD) 93686 C537372
Enfermedad de Castleman 
multicéntrica (MCD)
Q85.0 Neurofibromatosis tipo 3 93921 C536641 Neurofibromatosis tipo 3 254240003 Neurofibromatosis tipo 3
Q64.0 Epispadias 93928 D004842 Epispadias 406476007 Epispadias
Q64.1 Extrofia vesical 93930 D001746 Extrofia vesical 61758007 Extrofia vesical
93972 C537457 Síndrome de Juberg-Marsidi
Q16.0 Anotia 93976 C537772 Anotia
94058 D015355 Glaucoma neovascular 232086000 Glaucoma neovascular
E72.0 Síndrome de pañal azul 94086 C536239 Síndrome de pañal azul 59531002 Síndrome de pañal azul
E20.1
Pseudohipoparatiroidismo tipo 
1B 94089 C548075 Pseudohipoparatiroidismo tipo 1B
E20.1 Pseudohipoparatiroidismo tipo 2 94090 C548077 Pseudohipoparatiroidismo tipo 2 42183005
Pseudohipoparatiroidismo tipo 
2
G21.0 Síndrome neuroléptico maligno 94093 D009459 Síndrome neuroléptico maligno 15244003
Síndrome neuroléptico 
maligno
E80.2 Hepatoerythropoietic porphyria 95159 D017121 Hepatoerythropoietic porphyria 111386004
Hepatoerythropoietic 
porphyria
G31.0 Afasia progresiva primaria 95432 D018888 Afasia progresiva primaria
L51.2 Necrólisis epidérmica tóxica 95455 D004816 Necrólisis epidérmica tóxica
Q22.8 Prolapso de la válvula tricúspide 95458 D014263 Prolapso de la válvula tricúspide 253383003
Prolapso de la válvula 
tricúspide
E23.0 Apoplejía hipofisaria 95613 D010899 Apoplejía hipofisaria 237701005 Apoplejía hipofisaria
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Q92.1 Trisomía 8 en mosaico 96061 C537940 Trisomía 8 en mosaico 68454002 Trisomía 8 en mosaico
Q92.1 Trisomía 22 en mosaico 96068 C536796 Trisomía 22 en mosaico
Q92.3 Trisomía terminal 10q 96102 C538087 Trisomía terminal 10q
Q92.3 Trisomía terminal 11q 96103 C538294 Trisomía terminal 11q
Q92.6 Síndrome de Emanuel 96170 C535733 Síndrome de Emanuel
Q93.2 Cromosoma 9 en anillo 96173 C538022 Cromosoma 9 en anillo 60650002 Cromosoma 9 en anillo
Q93.2 Cromosoma 13 en anillo 96176 C538303 Cromosoma 13 en anillo
Q93.2 Cromosoma 15 en anillo 96177 C538035 Cromosoma 15 en anillo
E24.0 Enfermedad de Cushing 96253 D047748 Enfermedad de Cushing 190502001 Enfermedad de Cushing
Q92.7 Poliploidía 96321 D011123 Poliploidía 48099008 Poliploidía
Q99.8
Disomía uniparental paterna del 
cromosoma 14 96334 C536471
Disomía uniparental paterna del 
cromosoma 14
G12.1
Déficit del transportador de 
riboflavina 97229 C537111
Déficit del transportador de 
riboflavina
G71.8
Enfermedad de los músculos 
ondulantes 97238 C535685
Enfermedad de los músculos 
ondulantes
G71.2 Síndrome de columna rígida 97244 C535683 Síndrome de columna rígida
Q04.3
Hipoplasia pontocerebelosa tipo 
3 97249 C548072 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 3
E16.8 Insulinoma 97279 D007340 Insulinoma 302822000 Insulinoma
E16.8 Glucagonoma 97280 D005935 Glucagonoma 302823005 Glucagonoma
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E16.8 Somatostatinoma 97283 D013005 Somatostatinoma 253006001 Somatostatinoma






G31.0 Demencia familiar tipo británica 97345 C538208 Demencia familiar tipo británica
G31.0 Demencia familiar tipo danesa 97346 C538209 Demencia familiar tipo danesa
E52 Pelagra 97352 D010383 Pelagra 418186002 Pelagra
Q61.4
Displasia renal multiquística 
unilateral 97363 D021782
Displasia renal multiquística 
unilateral
Q61.4
Displasia renal multiquística 
bilateral 97364 C537373
Displasia renal multiquística 
bilateral
97364 D021782
Displasia renal multiquística 
bilateral
G11 Ataxia espinocerebelosa tipo 8 98760 C537307 Ataxia espinocerebelosa tipo 8
G11 Ataxia espinocerebelosa tipo 14 98763 C537196 Ataxia espinocerebelosa tipo 14
G11 Ataxia espinocerebelosa tipo 27 98764 C537204 Ataxia espinocerebelosa tipo 27
G11 Ataxia espinocerebelosa tipo 13 98768 C537195 Ataxia espinocerebelosa tipo 13
G11 Ataxia espinocerebelosa tipo 18 98771 C537197 Ataxia espinocerebelosa tipo 18
G11
Ataxia espinocerebelosa tipo 
19/22 98772 C537198
Ataxia espinocerebelosa tipo 
19/22
G11 Ataxia espinocerebelosa tipo 21 98773 C537200 Ataxia espinocerebelosa tipo 21
G24.8
Disquinesia paroxística no 
cinesigénica 98810 C537181
Disquinesia paroxística no 
cinesigénica 49949003
Disquinesia paroxística no 
cinesigénica
98818 D018887
Síndrome de Landau-Kleffner 
(LKS) 230438007
Síndrome de Landau-Kleffner 
(LKS)
98819 C536956 Epilepsia temporal familiar
C93.1
Leucemia mielomonocítica 
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C92.2
Leucemia mieloide crónica 
atípica 98824 D054438 Leucemia mieloide crónica atípica 188736006
Leucemia mieloide crónica 
atípica
D46.7 Anemia refractaria 98826 D000753 Anemia refractaria 128845005 Anemia refractaria
C95.0 Leucemia aguda bifenotípica 98837 D015456 Leucemia aguda bifenotípica 278453007 Leucemia aguda bifenotípica
C83.3
Linfoma anaplásico de células 
grandes 98841 D017728
Linfoma anaplásico de células 
grandes 277637000
Linfoma anaplásico de células 
grandes
C86.6 Papulosis linfomatoide 98842 D017731 Papulosis linfomatoide 31047003 Papulosis linfomatoide
C81.0
Linfoma de Hodgkin clásico rico 
en linfocitos 98845 D006689
Linfoma de Hodgkin clásico rico en 
linfocitos 118607005
Linfoma de Hodgkin clásico rico 
en linfocitos
C94.3 Leucemia mastocítica 98851 D007946 Leucemia mastocítica 110002002 Leucemia mastocítica
G71.0
Distrofia muscular de Emery-
Dreifuss autosómica recesiva 98855 D020389








Eritroblastopenia transitoria de 
la infancia 98871 C536980
Eritroblastopenia transitoria de la 
infancia 234375006
Eritroblastopenia transitoria de 
la infancia
D66 Hemofilia A 98878 D006467 Hemofilia A 28293008 Hemofilia A






G71.0 Distrofia muscular tipo Becker 98895 C537666 Distrofia muscular tipo Becker 387732009 Distrofia muscular tipo Becker
G71.0 Distrofia muscular de Duchenne 98896 D020388 Distrofia muscular de Duchenne 76670001
Distrofia muscular de 
Duchenne
G61.0 Síndrome de Miller-Fisher 98919 D019846 Síndrome de Miller-Fisher 1767005 Síndrome de Miller-Fisher
G90.3 Síndrome de Shy-Drager 98932 D012791 Síndrome de Shy-Drager 16576004 Síndrome de Shy-Drager
H18.5 Distrofia corneal de Meesmann 98954 D053559 Distrofia corneal de Meesmann 1674008 Distrofia corneal de Meesmann
H18.5
Distrofia corneal gelatinosa en 
gotas 98957 C535480
Distrofia corneal gelatinosa en 
gotas 418946006








ORPHA MESH NombreOrphanet_MESH SNOMED NombreOrphanet_SNOMED
H18.5 Distrofia corneal granular tipo 2 98963 C535474 Distrofia corneal granular tipo 2 397568004
Distrofia corneal granular tipo 
2
Q12.0
Catarata congénita tipo 
Volkmann 98983 C538285 Catarata congénita tipo Volkmann
Q12.0 Catarata tipo Huterita 98987 C538286 Catarata tipo Huterita
Q12.0 Catarata polar anterior 98988 C538282 Catarata polar anterior
Q12.0 Catarata cerúlea 98989 C537955 Catarata cerúlea
Q12.0 Catarata total congénita 98994 C535341 Catarata total congénita 29590001 Catarata total congénita
Q12.0 Catarata zonular 98995 C535342 Catarata zonular
G11.4 Paraplejía espástica tipo 2 99015 C536857 Paraplejía espástica tipo 2
Q22.1 Displasia de la válvula pulmonar 99054 D011666 Displasia de la válvula pulmonar 56786000
Displasia de la válvula 
pulmonar
Q21.1 CIA tipo sinus venoso 99105 C548009 CIA tipo sinus venoso 95268002 CIA tipo sinus venoso
Q21.2 CIA tipo ostium primum 99106 C548006 CIA tipo ostium primum
Q21.1 Foramen oval patente 99108 D054092 Foramen oval patente 204317008 Foramen oval patente
C73
Carcinoma medular de tiroides 
familiar 99361 C536911
Carcinoma medular de tiroides 
familiar
K22.0 Acalasia esofágica familiar 99723 C536011 Acalasia esofágica familiar
E22.0 Gigantismo 99725 D005877 Gigantismo 80849007 Gigantismo
G71.2 Síndrome de King-Denborough 99741 C536883 Síndrome de King-Denborough
G23.1
Parálisis supranuclear progresiva 
atípica 99750 C537240
Parálisis supranuclear progresiva 
atípica






ORPHA MESH NombreOrphanet_MESH SNOMED NombreOrphanet_SNOMED
C49 Rabdomiosarcoma embrionario 99757 D018233 Rabdomiosarcoma embrionario 404051002
Rabdomiosarcoma 
embrionario
Q92.1 Trisomía 9 en mosaico 99776 C535454 Trisomía 9 en mosaico
K00.5 Displasia de dentina tipo 1 99789 C538215 Displasia de dentina tipo 1 109493006 Displasia de dentina tipo 1
K00.5
Displasia de la dentina - huesos 
escleróticos 99792 C538213
Displasia de la dentina - huesos 
escleróticos
K00.0 Anodoncia 99797 D000848 Anodoncia 26624006 Anodoncia






A96.2 Fiebre de Lassa 99824 D007835 Fiebre de Lassa 19065005 Fiebre de Lassa
A90 Dengue 99828 D003715 Dengue 38362002 Dengue
A95 Fiebre amarilla 99829 D015004 Fiebre amarilla 16541001 Fiebre amarilla
D84.8
Déficit de adhesión leucocitaria 
tipo I 99842 C535887
Déficit de adhesión leucocitaria 
tipo I 234582006
Déficit de adhesión 
leucocitaria tipo I
C37 Timoma 99867 D013945 Timoma 128856005 Timoma
C96.0 Enfermedad de Letterer-Siwe 99870 C538636 Enfermedad de Letterer-Siwe 118614007 Enfermedad de Letterer-Siwe
C96.6 Granuloma eosinofílico 99871 D004803 Granuloma eosinofílico 129000002 Granuloma eosinofílico




Susceptibilidad mendeliana a 
enfermedades micobacterianas 
por déficit completo del 
IFNgammaR1 99898 C535530
Susceptibilidad mendeliana a 
enfermedades micobacterianas 
por déficit completo del 
IFNgammaR1
E71.3 LCAD 99900 C535690 LCAD 237996001 LCAD
J67.0
Enfermedad del pulmón del 
granjero 99906 D005203
Enfermedad del pulmón del 
granjero 18690003







ORPHA MESH NombreOrphanet_MESH SNOMED NombreOrphanet_SNOMED
J67.2 Pulmón del criador de pájaros 99908 D001716 Pulmón del criador de pájaros 85407005 Pulmón del criador de pájaros
C56
Tumor maligno de células de la 
granulosa 99915 D006106
Tumor maligno de células de la 
granulosa 18861007
Tumor maligno de células de la 
granulosa
T86.0
Enfermedad crónica de injerto 
versus huésped 99921 D006086
Enfermedad crónica de injerto 
versus huésped 402356004
Enfermedad crónica de injerto 
versus huésped
O01 Mola hidatiforme 99927 D006828 Mola hidatiforme 48430004 Mola hidatiforme
D39.2
Tumor trofoblástico del sitio 
placentario 99928 D018245
Tumor trofoblástico del sitio 
placentario 237252008



































Liposarcoma mixoide/de células 
redondas 99967 D018208




C22.1 Tumor de Klatskin 99978 D018285 Tumor de Klatskin 253017000 Tumor de Klatskin
I68.0*
Hemorragia cerebral hereditaria 
con amiloidosis tipo holandés 100006 C537944
Hemorragia cerebral hereditaria 
con amiloidosis tipo holandés 56453003
Hemorragia cerebral 
hereditaria con amiloidosis 
tipo holandés
E85.4+
Hemorragia cerebral hereditaria 
con amiloidosis tipo holandés 100006 D028243
Hemorragia cerebral hereditaria 
con amiloidosis tipo holandés
K00.5
Amelogénesis imperfecta tipo 
hipomaduración 100033 C536606
Amelogénesis imperfecta tipo 
hipomaduración 109475005
Amelogénesis imperfecta tipo 
hipomaduración
D84.1 Angioedema hereditario tipo 1 100050 C538577 Angioedema hereditario tipo 1 234619000 Angioedema hereditario tipo 1














G31.0 Afasia progresiva no fluente 100070 D057178 Afasia progresiva no fluente 68161007 Afasia progresiva no fluente
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 3 100984 C536864
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 3
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 4 100985 C536865
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 4
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
recesiva tipo 5A 100986 C536871
Paraplejía espástica autosómica 
recesiva tipo 5A
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 6 100988 C536866
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 6
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 8 100989 C536867
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 8
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 9 100990 C536868
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 9
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 10 100991 C537482
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 10
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 12 100993 C537484
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 12
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 13 100994 C537485
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 13
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
recesiva tipo 14 100995 C537486
Paraplejía espástica autosómica 
recesiva tipo 14
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
recesiva tipo 15 100996 C536642
Paraplejía espástica autosómica 
recesiva tipo 15
G11.4
Paraplejía espástica ligada al X 
tipo 16 100997 C536643
Paraplejía espástica ligada al X 
tipo 16
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 19 100999 C536856
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 19
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
recesiva tipo 25 101005 C536861
Paraplejía espástica autosómica 
recesiva tipo 25
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
recesiva tipo 26 101006 C536862
Paraplejía espástica autosómica 
recesiva tipo 26
G11.4
Paraplejía espástica autosómica 
dominante tipo 29 101009 C536863








ORPHA MESH NombreOrphanet_MESH SNOMED NombreOrphanet_SNOMED
I45.8 Síndrome de Romano-Ward 101016 D029597 Síndrome de Romano-Ward 20852007 Síndrome de Romano-Ward
Q13.3 Anomalía de Peters - catarata 101033 C537885 Anomalía de Peters - catarata
E83.5
Hipercalcemia hipocalciúrica 










Tooth ligada al X tipo 1 101075 C535919
Enfermedad de Charcot-Marie-
Tooth ligada al X tipo 1
G60.0
Enfermedad de Charcot-Marie-
Tooth tipo 1C 101083 C537984
Enfermedad de Charcot-Marie-















Tooth tipo 2H 101102 C535415
Enfermedad de Charcot-Marie-
Tooth tipo 2H
G11 Ataxia espinocerebolosa tipo 23 101108 C537201 Ataxia espinocerebolosa tipo 23
G11 Ataxia espinocerebolosa tipo 28 101109 C537205 Ataxia espinocerebolosa tipo 28
G11 Ataxia espinocerebolosa tipo 20 101110 C537199 Ataxia espinocerebolosa tipo 20
G11 Ataxia espinocerebolosa tipo 25 101111 C537202 Ataxia espinocerebolosa tipo 25
G11 Ataxia espinocerebolosa tipo 26 101112 C537203 Ataxia espinocerebolosa tipo 26




intestino delgado 103915 D007161
Enfermedad inmunoproliferativa 




Q85.0 Síndrome de Legius 137605 C548032 Síndrome de Legius







ORPHA MESH NombreOrphanet_MESH SNOMED NombreOrphanet_SNOMED
Q77.7 Displasia checa tipo metatarsal 137678 C535766 Displasia checa tipo metatarsal
137817 D001100 Aracnoiditis 8217007 Aracnoiditis
I80.8 Síndrome de Lemierre 137839 D057831 Síndrome de Lemierre
Q75.8 Síndrome aurículo-condilar 137888 C538270 Síndrome aurículo-condilar
Q30.0 Atresia de coanas 137914 D002754 Atresia de coanas 204508009 Atresia de coanas
E83.1 Hemocromatosis tipo 4 139491 C537249 Hemocromatosis tipo 4
U04
Síndrome respiratorio agudo 
grave 140896 D045169 Síndrome respiratorio agudo grave 398447004
Síndrome respiratorio agudo 
grave
Q87.5 Síndrome de Saldino-Mainzer 140969 C535463 Síndrome de Saldino-Mainzer
140976 C537612 Síndrome RHYNS
I67.7
Angeitis primaria del sistema 
nervioso central 140989 C535276
Angeitis primaria del sistema 
nervioso central 230733004
Angeitis primaria del sistema 
nervioso central
140989 D020293
Angeitis primaria del sistema 
nervioso central
Q32.1 Estenosis traqueal congénita 141127 C536975 Estenosis traqueal congénita
Q67.4 Miohiperplasia hemifacial 141148 C535862 Miohiperplasia hemifacial
Q87.0 Síndrome orofaciodigital tipo 12 141327 C548034 Síndrome orofaciodigital tipo 12
Q87.0 Síndrome orofaciodigital tipo 13 141330 C548035 Síndrome orofaciodigital tipo 13
Q77.7
Displasia disegmentaria tipo 
Rolland-Desbuquois 156731 C537999
Displasia disegmentaria tipo 
Rolland-Desbuquois 95243004















ORPHA MESH NombreOrphanet_MESH SNOMED NombreOrphanet_SNOMED
G44.8 Hemicrania paroxística 157835 D051302 Hemicrania paroxística 443094001 Hemicrania paroxística
G44.8 Cefalalgia trigémino-autonómica 157843 D051303 Cefalalgia trigémino-autonómica
G23.0 Neuroferritinopatía 157846 C548080 Neuroferritinopatía
G23.0
Neurodegeneración asociada a 
pantotenato-quinasa 157850 D006211
Neurodegeneración asociada a 
pantotenato-quinasa
D76.3 Xantogranuloma juvenil 158000 D014972 Xantogranuloma juvenil 400031009 Xantogranuloma juvenil
D76.3 Xantogranuloma necrobiótico 158011 D058252 Xantogranuloma necrobiótico 404164003 Xantogranuloma necrobiótico
Q81.0
Epidermólisis ampollosa simple 
debida a un déficit de placofilina 158668 C536183
Epidermólisis ampollosa simple 
debida a un déficit de placofilina
Q81.0
Epidermólisis ampollosa 
acantolítica letal 158687 C535493
Epidermólisis ampollosa 
acantolítica letal
163699 D018234 Sarcoma de parte blanda alveolar 404056007
Sarcoma de parte blanda 
alveolar
163727 C535499
Epilepsia rolándica - distonia 
paroxística inducida por ejercicio - 
calambre del escritor
163892 D020363 Encefalitis límbica 230192003 Encefalitis límbica
Q04.3
Hipoplasia pontocerebelosa tipo 
4 166063 C536716 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 4
Q04.3
Hipoplasia pontocerebelosa tipo 
6 166073 C548074 Hipoplasia pontocerebelosa tipo 6
D68.0
Enfermedad de Von Willebrand  
tipo 1 166078 D056725
Enfermedad de Von Willebrand  
tipo 1 128106003
Enfermedad de Von 
Willebrand  tipo 1
D68.0
Enfermedad de Von Willebrand  
tipo 2 166081 D056728
Enfermedad de Von Willebrand  
tipo 2 128107007
Enfermedad de Von 
Willebrand  tipo 2
D68.0
Enfermedad de Von Willebrand  
tipo 3 166096 D056729
Enfermedad de Von Willebrand  
tipo 3 128108002
Enfermedad de Von 
Willebrand  tipo 3
Q87.5 Síndrome de Stickler tipo 3 166100 C537494 Síndrome de Stickler tipo 3
166282 D012804
Síndrome familiar del seno 
enfermo 36083008







ORPHA MESH NombreOrphanet_MESH SNOMED NombreOrphanet_SNOMED
B74.8 Dirofilariasis 166291 D004184 Dirofilariasis 73328005 Dirofilariasis





















antebrazos arqueados - 
dismorfismo facial 168552 C535791
Displasia espondiloepimetafisaria - 
antebrazos arqueados - 
dismorfismo facial
G71.2
Miopatía de los nativos 
amerindios 168572 C538343
Miopatía de los nativos 
amerindios
Q87.2
Síndrome corazón-mano tipo 
esloveno 168796 C535852
Síndrome corazón-mano tipo 
esloveno
D47.5 Síndromes hipereosinofílicos 168956 D017681 Síndromes hipereosinofílicos 128835008 Síndromes hipereosinofílicos
168966 D058617 Linfoma compuesto 128798004 Linfoma compuesto
171676 D007969 Leucomalacia periventricular 230769007 Leucomalacia periventricular
171700 C536174 Panbronquiliolitis difusa 430476004 Panbronquiliolitis difusa
E23.2 Diabetes insípida central 178029 D020790 Diabetes insípida central 45369008 Diabetes insípida central
178320 D055371 Lesión pulmonar aguda 315345002 Lesión pulmonar aguda




Linfoma cutáneo primario de 
células B de la zona marginal 178536 D018442
Linfoma cutáneo primario de 
células B de la zona marginal 404140004
Linfoma cutáneo primario de 
células B de la zona marginal
180226 D018236 Carcinoma embrionario 28047004 Carcinoma embrionario







ORPHA MESH NombreOrphanet_MESH SNOMED NombreOrphanet_SNOMED
C50.0 Enfermedad de Paget del pezón 180275 D010144 Enfermedad de Paget del pezón 403946000
















E24.1 Síndrome de Nelson 199244 D009347 Síndrome de Nelson 43019009 Síndrome de Nelson
M72.2 Enfermedad de Ledderhose 199251 C537000 Enfermedad de Ledderhose 13370002 Enfermedad de Ledderhose
G90.8 Síndrome del arlequín 199282 C535634 Síndrome del arlequín
H44.0 Endoftalmitis 199323 D009877 Endoftalmitis 1847009 Endoftalmitis
210272 C537840 Enfermedad del desembarco
G11 Ataxia espinocerebolosa tipo 30 211017 C537206 Ataxia espinocerebolosa tipo 30
C50
Sarcoma del estroma 
endometrial 213711 D018203 Sarcoma del estroma endometrial
Q20.5
Transposición congénitamente 
corregida de las grandes arterias 216694 C535426
Transposición congénitamente 
corregida de las grandes arterias 83799000
Transposición congénitamente 
corregida de las grandes 
arterias
Q78.0 Osteogénesis imperfecta tipo 3 216812 C536044 Osteogénesis imperfecta tipo 3 385483009 Osteogénesis imperfecta tipo 3
Q78.0 Osteogénesis imperfecta tipo 4 216820 C536045 Osteogénesis imperfecta tipo 4 205497004 Osteogénesis imperfecta tipo 4
Q78.0 Osteogénesis imperfecta tipo 5 216828 C536046 Osteogénesis imperfecta tipo 5
217067 D019449 Pouchitis
C64
Carcinoma de células renales no 
familiar 217071 D002292
Carcinoma de células renales no 
familiar 41607009
Carcinoma de células renales 
no familiar











Tabla 2. Relación de los códigos de CIE-10, SNOMED y ORPHA con sus enfermedades. (Elaboración propia)
CIE10 NombreOrphanet_CIE10
Nº 
ORPHA MESH NombreOrphanet_MESH SNOMED NombreOrphanet_SNOMED
D69.1
Enfermedad plaquetaria de 
Quebec 220436 C536260
Enfermedad plaquetaria de 
Quebec
D12.6
Poliposis adenomatosa familiar 
atenuada 220460 C538265









G50.0 Neuralgia del trigémino 221091 D014277 Neuralgia del trigémino 31681005 Neuralgia del trigémino
221117 D005862 Síndrome de Gerstmann 36785009 Síndrome de Gerstmann
E83.1 Hemocromatosis tipo 3 225123 C537248 Hemocromatosis tipo 3
B38 Coccidioidomicosis 228123 D003047 Coccidioidomicosis 442543009 Coccidioidomicosis
G25.2 Temblor ortostático primario 238606 C536418 Temblor ortostático primario
O26.6
Hígado graso agudo del 
embarazo 243367 C537957 Hígado graso agudo del embarazo 91162000
Hígado graso agudo del 
embarazo
C64
Carcinoma de los túbulos 
colectores 247203 D002292
Carcinoma de los túbulos 
colectores 128669006
Carcinoma de los túbulos 
colectores
G12.2
Esclerosis lateral primaria 
juvenil 247604 C536416 Esclerosis lateral primaria juvenil
D44.8
Neoplasia endocrina múltiple 
tipo 2A 247698 D018813
Neoplasia endocrina múltiple tipo 
2A
D44.8
Neoplasia endocrina múltiple 
tipo 2B 247709 D018814







 Para esta investigación y partiendo del listado de ER que ofrece la base de datos de 
ORPHANET actualizada a diciembre de 2016, son 1.967 ER, únicamente las entradas con CIE-10 y 
MeSH, y tras cruzarlo con la tabla6 que usé en su momento para el Trabajo de Fin de Master, en 
la que se habían hecho mapeos entre los diferentes sistemas de codificación para comprobar si 
existe o no correspondencia entre los códigos de la CIE-10-ES, con los de la CIE-9-MC, SNOMED 
y al menos 2 códigos MeSH,  se eliminan los que no tienen correspondencia, y se quedan 21 ER 
a analizar según el número de artículos que se obtienen en la búsqueda en PUBMED por literal y 
por MeSH. En otro apartado explico cómo hice la búsqueda de artículos. A continuación, se puede 
ver la tabla que surgió tras el cruce de la tabla de ORPHANET y la de los mapeos. 
Nº ORPHA  Nombre de la patología MeSH_1 MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9 
60 Deficiencia de alfa-1 antitripsina D019896 C531610 30188007 E88.0 273.4 
183 Síndrome de Churg-Strauss D015267 C531653 82275008 M30.1 446.4 
955 Acroosteolisis tipo dominante D031845 C531695 63122002 M89.5 733.9 
3452 Enfermedad de Whipple D008061 C531849 41545003 K90.81 040.2 
682 Parálisis periódica hipercalémica D020513 C535409 278513006 G72.3 359.3 
1949 Epilepsia neonatal benigna D020936 C535466 230410004 G40.3 345.1 
16 Monocromatismo de conos azules C538165 C536238 24704003 H53.5 368.5 
765 Deficiencia de piruvato deshidrogenasa D015325 C536257 46683007 E74.4 271.8 
822 Esferocitosis hereditaria D013103 C536356 55995005 D58.0 282.0 
2573 Enfermedad de Moyamoya D009072 C536991 69116000 I67.5 437.5 
333 Lipogranulomatosis de Farber D055577 C537075 79935000 E75.2 272.8 
368 
Enfermedad de almacenamiento de glucógeno por 
deficiencia de glucógeno fosforilasa muscular D006012 C537276 55912009 E74.0 271.0 
56 Alcaptonuria D000474 C537862 360378009 E70.2 270.2 
93 Aspartilglucosaminuria D054880 C538402 54954004 E77.1 277.8 
512 Leucodistrofia metacromática D007966 C538597 238031009 E75.2 330.0 
2576 Enanismo MULIBREY D050336 C538604 81604003 Q87.1 259.4 
636 Neurofibromatosis tipo 1 D009456 C538607 92824003 Q85.0 252.0 
1652 Enfermedad de Dent D057973 C545036 444645005 N25.8 599.8 
553 Síndrome de Cushing D003480 D000308 47270006 E24.0 255.0 
829 Enfermedad de Still del adulto D016706 D014924 68190001 M06.1 714.0 
913 Síndrome de Zollinger-Ellison D015408 D015043 16189002 C25.4 251.5 





                                                        




3.2.-Búsquedas de artículos empleadas 
 
En la búsqueda de artículos, por un lado, por literal (el que ofrece ORPHANET como término 
principal) y por otro por MeSH (he buscado los dos códigos MeSH7 en PUBMED en la categoría 
MeSH y por el literal que ofrece esa búsqueda) en PUBMED, sin acotación temporal, dado que 
haciendo acotaciones temporales (5-10 años) el número de artículos obtenidos era muy pobre, 
he seguido los siguientes pasos para llegar a un número de artículos abordable. 
-1. Por literal o código MeSH. Si salen 110 o menos se revisa. 
-2. Si en el paso anterior han salido más de 110 se añade a la búsqueda el término 
“mortality”. Si salen 110 o menos se revisa. 
-3. Si en el paso anterior han salido más de 110 se añade a la búsqueda el término 
“epidemiology”. Si salen 110 o menos se revisa. 
-4. Si en el paso anterior han salido más de 110 se añade a la búsqueda el término “SMR 
(Standardized Mortality Ratio)”. 
Con este paso se llegó a una selección abordable (110 o menos) de artículos en todas las 
enfermedades seleccionadas. 



















                                                        
7 He buscado los 2 códigos MeSH que constan en la tabla 1 y me he quedado con el MeSH_1, por que en 12 




NOMBRE MeSH Término de búsqueda (literal) Término de búsqueda (MeSH) 
Acroosteolisis tipo dominante D031845 Acroosteolysis dominant type Hajdu-Cheney Syndrome 
Alcaptonuria D000474 Alkaptonuria Alkaptonuria 
Aspartilglucosaminuria D054880 Aspartylglucosaminuria Aspartylglucosaminuria 
Deficiencia de alfa-1 antitripsina D019896 Alfa-1-antitrypsin deficiency alpha 1-Antitrypsin Deficiency 
Deficiencia de piruvato 
deshidrogenasa 
D015325 Pyruvate dehydrogenase deficiency Pyruvate Dehydrogenase 
Complex Deficiency Disease 
Enanismo MULIBREY D050336 MULIBREY Nanism Mulibrey Nanism 
Enfermedad de almacenamiento 
de glucógeno por deficiencia de 
glucógeno fosforilasa muscular 
D006012 Glycogen storage disease due to muscle 
glycogen phosphorylase deficiency 
Glycogen Storage Disease TypeV 
Enfermedad de Dent D057973 Dent Disease Dent Disease 
Enfermedad de Moyamoya D009072 Moyamoya disease Moyamoya Disease 
Enfermedad de Still del adulto D016706 Adult-onset Still disease Still's Disease, Adult-Onset 
Enfermedad de Whipple D008061 Whipple disease Whipple Disease 
Epilepsia neonatal benigna D020936 Benign familial neonatal epilepsy Epilepsy, Benign Neonatal 
Esferocitosis hereditaria D013103 Hereditary spherocytosis Spherocytosis, Hereditary 
Leucodistrofia metacromática D007966 Metachromatic leukodystrophy Leukodystrophy, Metachromatic 
Lipogranulomatosis de Farber D055577 Farber disease Farber Lipogranulomatosis 
Monocromatismo de conos azules C538165 Blue cone monochromatism Achromatopsia incomplete, X-
linked [Supplementary Concept] 
Neurofibromatosis tipo 1 D009456 Neurofibromatosis type 1 Neurofibromatosis 1 
Parálisis periódica hipercalémica D020513 Hyperkalemic periodic paralysis Paralysis, Hyperkalemic Periodic 
Síndrome de Churg-Strauss D015267 Eosinophilic granulomatosis with 
polyangiitis 
Churg-Strauss Syndrome 
Síndrome de Cushing D003480 Cushing syndrome Cushing Syndrome 
Síndrome de Zollinger-Ellison D015408 Zollinger-Ellison syndrome Gastrinoma 













A continuación, se puede ver el diagrama de flujo que elaboré para la selección de artículos. 
 









4.-Mapeo entre distintos sistemas de codificación de enfermedades 
4.1.-Importancia del mapeo entre codificaciones en la mejora de la búsqueda 
bibliográfica 
 
 Como se ha comentado anteriormente hay múltiples clasificaciones de enfermedades, 
cada una con unos criterios y una mayor o menor especificidad y exhaustividad. Para los 
investigadores y estudiosos es muy importante disponer de una herramienta que ayude a 
interrelacionar las distintas clasificaciones para facilitar las búsquedas en las distintas bases de 
datos, de manera que para una misma entidad nosológica pueda disponer de los códigos de cada 
una de las clasificaciones. Este proceso se conoce como mapeo.  
 Pero previo a conocer cómo se realiza el mapeo, es preciso identificar algunos elementos 
documentales que ayudan a que la correlación entre distintas clasificaciones sea más 
congruente, dado que las clasificaciones de enfermedades las agrupan según tres elementos: 
a) Categorización, o subdivisión en grupos o categorías que incluyen un número de 
enfermedades relacionadas por un factor común. 
b) La jerarquía en la que se estructura cada enfermedad dentro de su categoría, pasando 
de las entidades más genéricas a las más específicas. Las clasificaciones asocian a cada descriptor 
un símbolo de clase que puede ser numérico, alfabético o mixto y que indica la posición de cada 
descriptor en el grupo al que pertenece. 
e) El criterio con el que se construye la clasificación y que generalmente es el más difícil de 
establecer, ya que ha de definirse si lo que predomina para su clasificación es el criterio 
etiológico, el topográfico, el funcional, etc. La dificultad de identificar en las enfermedades un 
criterio único es evidente y de ahí que en ocasiones las clasificaciones no satisfagan a todos los 
usuarios. 
 En definitiva, de lo que se trata es de resaltar la esencia de la información, así como sus 
relaciones lógicas. Para ello es preciso realizar una serie de acciones que se pueden sintetizar en 
identificar, categorizar, interrelacionar y en algunos casos presentar gráficamente la información. 
 Los sistemas de información sanitaria deben capturar los datos clínicos en formato 
estructurado y preferiblemente codificado para facilitar búsquedas y mejorar los programas de 
toma de decisiones que se realiza en el ámbito clínico (López Osorno, et al 2005) (Luna, 2010). 
 Lo que se pretende es que haya una concordancia lo más completa posible entre los 




este sentido podemos encontrar clasificaciones que ofrezcan el mismo término literal o términos 
que no tengan equivalencia entre varias clasificaciones, en estos casos es interesante el comparar 
el concepto de cada término para encontrar su equivalente, según los expertos del dominio 
(médicos o enfermería) (Navalón Cebrián, 2012); (Bakhshi-Raiez, Cornet, de Keizer, 2008. P. 687-
700) ; (Gambarte, Osornio, Martínez, Reynoso, Luna, de Quirós 2007 ; 621-5.)  
 Por otro lado, para establecer la correspondencia entre distintas clasificaciones es 
importante considerar la granularidad, entendida como el nivel más ajustado en función de 
conceptos más generales o más particulares.  
 La representación de un concepto particular mediante un término, cuyo significado es 
más general que tal concepto, conduce a una pérdida de especificidad y, por consiguiente, de 
información. A este respecto es preciso considerar dos factores de análisis de la correspondencia, 
que son especificidad8 y exhaustividad.9 La especificidad se alcanza gracias a la utilización de los 
diversos recursos que ofrecen el MeSH, descriptor principal especial (tipo de publicación, 
precodificados, geográficos) y calificadores, mientras la exhaustividad es factible cuando se 
representan, mediante los distintos términos, todos los conceptos discutidos en el trabajo 
indizado con vistas a lograr la cobertura temática apropiada.  
 Algunas clasificaciones ofrecen mapeo automático entre varias de ellas, así SNOMED 
ofrece mapeo automático con CIE-9-MC y CIE-10-ES. Esto se basa en algoritmos para la 
correlación, para lo que se utiliza una red semántica conceptual de unos 35 000 términos 
médicos; cada entidad tiene un identificador numérico (medcode) y unos atributos 
terminológicos (slots), Algunos slots son atributos de enlace (tienen medcode como valores), en 
tanto que otros slot como el nombre y el sinónimo son atributos literales que tiene “valores 
cadena” (Barrows, Cimino, Clayton. 1994:211-5) Al realizar un análisis del mapeo se pueden 
obtener las siguientes correlaciones: 
Correlación positiva verdadera, en la que el algoritmo presenta una correlación exacta. 
Correlación negativa verdadera: en la que el algoritmo identifica correctamente que no 
existe una correlación exacta. 
                                                        
8 La especificidad es una propiedad semántica de los términos, es el nivel de detalle y exactitud con que se representa un concepto 
dado. Para apreciar el verdadero significado de la especificidad es necesario tener en cuenta uno de los tipos más importantes de relación que 
existe entre los conceptos, es decir, la relación género/especie. (http://www.ecured.cu/index.php/Indización_documental). 
9 Exhaustividad: Es la cualidad de un sistema de información para recuperar la totalidad de los documentos relevantes que posee una 





Correlación falso negativo: en la que el algoritmo establece de manera falsa que no existe 
correlación 
Falso positivo: en el que el algoritmo propone una correlación no exacta, pero existe otro 
término que sí ofrece una correlación exacta. 
Falso positivo en el que el término que se ofrece presenta alta probabilidad de tener 
correspondencia, pero no es exacto, no existe otro término que pueda correlacionarlo.  
 Un ejemplo de metodología de mapeo es que se ha llevado a cabo para la 
correspondencia entre los códigos de las enfermedades en Atención Primaria correlacionando 
los códigos CIAP (propios de este ámbito asistencial) con la CIE-9-MC y con la CIE-10-ES se 





  En el caso del mapeo entre CIE9MC y CIAP al tratarse de clasificación más exhaustiva y 
detallada que la CIAP, el mapeo se realiza de forma unidireccional, desde la clasificación más 
amplia (CIE9MC), a la más sintética (CIAP), buscando correspondencias unívocas entre ambas. En 
el caso de la CIE10, se dispone de una correspondencia oficial entre la CIE10 y CIAP2 en ambos 
sentidos. En la conversión en el sentido CIAP2 a CIE10, las correspondencias que se ofrecen son 
múltiples (un mismo código CIAP2 es susceptible de equipararse a varios códigos CIE10). Cuando 
la correspondencia es inversa (de CIE10 a CIAP2) se afirma que “la conversión entre ambas 
clasificaciones es indicativa y no exacta”. Además, también con frecuencia un código CIE10 es 
llevado a varios códigos CIAP2 posibles, siendo ejemplo del falso positivo recogido en el punto 5.
  
Con lo expuesto anteriormente se puede entender que el mapeo no puede ser llevado a 
cabo, en una primera instancia, de manera automática en su totalidad, dado que la presencia de 
falsos positivos y falsos negativos obliga a una revisión por expertos en el dominio 
correspondiente para asegurar la mejor correlación en cuanto a la denominación, significado y 
correlación. Los expertos del dominio deben ser los especialistas que trabajan a diario en las 
enfermedades que deben ser mapeadas, en el caso de las enfermedades raras contamos con los 
especialistas del ISCIII, más concretamente del IIER que son auténticos expertos en estas 
patologías y que proporcionan los conocimientos adecuados para realizar estos mapeos de 




de denominar similares problemas de salud (por ejemplo, el síndrome de Addison, patología por 
afectación suprarrenal, es también conocida como diabetes bronceada o como hiperfunción 
suprarenal; en este caso nos encontramos que la misma enfermedad se conoce por el nombre 
del médico que la describió, por su manifestación clínica o por la alteración funcional que 
presenta). Esta entidad nosológica en los distintos sistemas de clasificación va a tener su código 
correspondiente. Así puede haber una correlación casi unívoca entre el código CIE-9-MC y CIE-
10-ES (no en balde, aunque con metodología diferente, la CIE-10-ES es heredera de la CIE-9-MC), 
sin embargo, en la terminología SNOMED presenta un código identificador único (el denominado 
CONCEPT-ID) y diferentes códigos descriptivos o de interrelación que obligan a que el experto 
refrende la correspondencia obtenida. 
 
En las siguientes figuras se muestra cómo se lleva a cabo la búsqueda en las clasificaciones 
CIE-10, CIE 9-MC y su mapeo a SNOMED que se han utilizado en esta tesis. Así en las dos primeras 
se muestra la página del Ministerio de Sanidad en la que están alojadas las clasificaciones CIE. De 
manera que introduciendo el término de búsqueda en la casilla corresopodiente devuelve el 
código correspondiente.  Las siguientes dos figuras muestran cómo se realiza desde el servidor 





Enfermedad de Addisonà SNOMED: 76715008    CIE-10-ES: E27.1   CIE-9-MC: 255.41   
 




















4.2.-La consulta de expertos en la tarea de mapeo de codificaciones 
 
 Para asesorarme bien en este campo de la codificación he consultado con expertos, tanto 
los profesionales que desarrollan su trabajo diario en el ISCIII (más concretamente el IIER), como 
con el Dr. Rafael Navalón Cebrián experto codificador que desarrolla su trabajo en el Hospital 
Universitario de Fuenlabrada y que colabora en el Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e 
Igualdad, como formador titulado en CIE-10-ES en el proyecto de implantación de la CIE-10-ES a 
nivel nacional. 
 Debido a su trabajo diario poseen conocimientos actualizados en la materia, por lo que 
me han indicado y orientado en la selección de los sistemas de codificación elegidos para el 
desarrollo del trabajo y cuál era el código más adecuado en cada caso. 
 Esto ha influido muy positivamente en el desarrollo del trabajo, ya que como he 
comentado previamente, hay gran cantidad de sinonimia y polisemia en la terminología médica 
y es importante contar con expertos que a la hora de decidir el código definitivo entre varios se 
tome la decisión correcta. 
 
 
4.3.-Elaboración del mapeo de las enfermedades con sus códigos respectivos 
 
Dada la importancia que tiene el lograr una correlación adecuada entre las distintas 
clasificaciones se propone en este trabajo la metodología sistematizada para mapear distintas 
clasificaciones y terminologías de enfermedades, sobre todo las que pueden tener la 
consideración de ER, siguiendo los criterios anteriores.   
 Para la elaboración de este apartado en el que desarrollo una herramienta de ayuda para 
el mapeo entre las diferentes clasificaciones, he seguido los siguientes pasos: 
Primero a través del ISCIII, se descargan las bases de datos de ORPHANET con infoemación 
sobre la codificación de ER. 
La primera selección fue escoger solo las que en esta página se ofreciera el código MeSH, 
el resultado son 1.634 casos. 
La siguiente selección es otro listado en el que se encuentren los casos que hay en 
ORPHANET que ofrezcan códigos CIE-10 que presenta 1.419 casos. 
El último listado surge de la selección de los casos que ofrece ORPHANET con el código 




Posteriormente mediante el programa SPSS10, se fusionan dichas tablas de la siguiente 
manera. 
Primero la tabla que tiene los códigos MeSH con los de CIE-10. 
A continuación, la tabla resultante de este último paso con la de SNOMED. 
Y finalmente se fusionan con la que aporta códigos CIE-9-MC. 
 Para estas fusiones se realizan los siguientes pasos, en principio se seleccionan las dos 
tablas a fusionar, y se eligen qué campos se van a tener en cuenta para unirlas, en este caso 
decidimos que tenían que añadirse a la tabla principal, la tabla secundaria entera; a continuación, 
se seleccionan los casos en los que no se repitieran los datos siguientes: código ORPHANET, 
código CIE-10, código CIE-9-MC, código SNOMED y código MeSH. Con estas combinaciones 
resultaron 1.650 casos.  
 La tabla donde se representan las enfermedades con sus codificaciones correspondientes 
se puede consultar a continuación. 
  
                                                        
10 Programa estadístico desarrollado por IBM, de mayor uso en investigación biosanitaria 






Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
14 Abetal ipoproteinemia D000012 190787008 E78.6 272.5
929 Acalas ia  - microcefa l ia C536010 Q39.5
930 Acalas ia  idiopática C536011 K22.0 530.0
48818 Aceruloplasminemia C536004 G23.0 275.0
33 Acidemia i sovalérica C538167 87827003 E71.1 270.3
26 Acidemia meti lmalónica  con homocistinuria C537359 E71.1 270.3
79310 Acidemia meti lmalónica  vi tamina B12 sens ible tipo cbl  A C537360 E71.1
79311 Acidemia meti lmalónica  vi tamina B12 sens ible tipo cbl  B C537361 E71.1
35 Acidemia propiónica D056693 E71.1 270.7
93608 Acidos is  tubular renal  dis ta l  autosómica  dominante C538565 N25.8
939 Aciduria  3 hidroxi -i sobutírica C535312 E71.1 276.2
67047 Aciduria  3-meti lglutacónica  tipo 3 C535311 297232009 E71.1 270.3
23 Aciduria  argininosuccínica D056807 41013004 E72.2 270.6
941 Aciduria  D-gl icérica C535767 E74.8
24 Aciduria  fumárica C538191 124616002 E88.8
943 Aciduria  malónica C535702 124594007 E72.8 270.8
29 Aciduria  mevalónica D054078 124327008 E88.8 277.85
30 Aciduria  orótica  hereditaria C537136 16242007 E79.8 281.4
31 Aciduria  oxoglutárica C536582 E88.8 270.7
93299 Acondrogénes is  tipo 1A C536015 42725006 Q77.0
93298 Acondrogénes is  tipo 1B C536016 Q77.0
93296 Acondrogénes is  tipo 2 C536017 254061001 Q77.0
15 Acondroplas ia D000130 86268005 Q77.4
2391 Acortamiento congénito de l igamento costocoracoide C536448 Q68.8
945 Acrania D009436 C535570 203923004 Q00.0
946 Acrocefa los indacti l ia D000168 Q87.0
950 Acrodisostos is C538179 66758006 Q75.4
1240 Acroesqui fodisplas ia  metafisaria C537350 Q78.5





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
963 Acromegal ia D000172 74107003 E22.0 253.0
955 Acroosteol is i s  tipo dominante D031845 C531695 63122002 M89.5 733.9
38 Acroqueratoelastoidos is  de Costa C535653 111029001 Q82.8
93292 Adenoma de páncreas C538110 D13.6
54272 Adenoma hepatocelular D018248 78058005 D13.4
99877 Adenoma parati roideo fami lar C564166 E21.0
36397 Adipos is  dolorosa D000274 71404003 E88.2 272.8
43 Adrenoleucodistrofia  l igada a l  X D000326 65389002 E71.3 277.86
44 Adrenoleucodistrofia  neonatal D018901 238061001 E71.3 277.86
1112 Afalangia  - hemivértebras  - disgenes ia  urogenita l -intestina l C535881 Q87.8
83461 Afaquia  primaria  congénita C537786 35387008 Q12.3
100070 Afas ia  progres iva  no fluente D057178 68161007 G31.0
95432 Afas ia  progres iva  primaria D018888 G31.0
47 Agammaglobul inemia  l igada a l  X C537409 65880007 D80.0 279.04
1496 Agenes ia  de cuerpo ca l loso - neuropatía C536446 G60.0
49 Agenes ia  del  pene C536649 Q55.5
1848 Agenes ia  renal  bi latera l C536482 Q60.1
988 Agenes ia  tibia l  pol idacti l ia C535564 Q87.2
3346 Agenes ia  traqueal C536975 Q32.1
998 Albinismo con sordera C537042 H90.5 389.1
999 Albinismo cutáneo, fenotipo Hermine C535508 E70.3 389.1
1000 Albinismo ocular con sordera  sensoria l  tardía C537043 E70.3 270.2
54 Albinismo ocular reces ivo l igado a l  X C537863 78642008 E70.3 270.2
55 Albinismo oculo-cutáneo D016115 63844009 E70.3 270.2
79434 Albinismo oculocutáneo tipo 1B C537729 E70.3
79432 Albinismo oculocutáneo tipo 2 C537730 26336006 E70.3
79433 Albinismo oculocutáneo tipo 3 C537731 C537189 E70.3
56 Alcaptonuria D000474 C537862 360378009 E70.2 270.2





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
61 Al fa-manos idos is D008363 124466001 E77.1 271.8
1003 Alopecia  ci rcunscri ta  pol idacti l ia C536622 Q87.2
701 Alopecia  universa l C537055 86166000 L63.1 704.0
65 Amauros is  congénita  de Leber D057130 193413001 H35.5 362.76
67 Amebias is  por Entamoeba his tolytica C531613 A06.0
67 Amebias is  por Entamoeba his tolytica C531613 A06.1
67 Amebias is  por Entamoeba his tolytica C531613 A06.2
67 Amebias is  por Entamoeba his tolytica C531613 A06.3
67 Amebias is  por Entamoeba his tolytica C531613 A06.4
67 Amebias is  por Entamoeba his tolytica C531613 A06.5
67 Amebias is  por Entamoeba his tolytica C531613 A06.6
67 Amebias is  por Entamoeba his tolytica C531613 A06.7
67 Amebias is  por Entamoeba his tolytica C531613 A06.8
67 Amebias is  por Entamoeba his tolytica C531613 A06.9
88661 Amelogénes is  imperfecta D000567 78494001 K00.5 520.5
100033 Amelogénes is  imperfecta  tipo hipomaduración C536606 109475005 K00.5
69 Ami loidos is D000686 E85.0
69 Ami loidos is D000686 E85.1
69 Ami loidos is D000686 E85.2
69 Ami loidos is D000686 E85.3
69 Ami loidos is D000686 E85.4
69 Ami loidos is D000686 E85.8
69 Ami loidos is D000686 E85.9
85443 Ami loidos is  AL C531616 E85.9 277.3
1040 Anadisplas ia  metafisaria C537351 254085009 Q78.5
84 Anemia de Fanconi D005199 30575002 D61.0 284.0
85 Anemia diseri tropoyética  congénita D000742 52951008 D64.4 285.8
98375 Anemia hemol ítica  autoinmune D000744 D59.0 283.0





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
98826 Anemia refractaria D000753 109996008 D46.7
86839 Anemia refractaria  con exceso de blastos D000754 128847002 D46.2
1047 Anemia s ideroblástica D000756 D64.0 285.0
1047 Anemia s ideroblástica D000756 D64.1 285.0
1047 Anemia s ideroblástica D000756 D64.2 285.0
1047 Anemia s ideroblástica D000756 D64.3 285.0
75563 Anemia s ideroblástica  l igada a l  X C536761 D64.0
1053 Aneurisma de la  vena de Galeno C536535 253194008 Q28.2
91385 Angioedema adquirido C538173 T78.3
100050 Angioedema hereditario tipo 1 C538577 234619000 D84.1
100054 Angioedema hereditario tipo 3 D056828 427167008 D84.1
1063 Angioma en racimo C536924 254786000 D18.0
1059 Angiomatos is  cutánea y digestiva C536240 254784002 Q27.8
1062 Angiomatos is  neurocutánea hereditaria C536364 403775003 D18.0
74 Angiostrongi los is C536369 61750000 B81.3
74 Angiostrongi los is C536369 61750000 B83.2
1450 Ani l lo/marcador derivado del  cromosoma 8 supernumerario C537824 Q93.2
77 Aniridia D015783 C538293 Q13.1
1064 Aniridia  - agenes ia  renal  - retraso ps icomotor C536371 Q87.8
1070 Anisakios is D017129 442035006 B81.0
99797 Anodoncia D000848 26624006 K00.0
1144 Anomal ía  de la  mano tipo artrogripos is  - sordera  neurosensoria l C535386 Q68.8
708 Anomal ía  de Peters C537884 Q13.4
101033 Anomal ía  de Peters  - catarata C537885 Q13.3
3181 Anomal ía  de Sprengel C535802 79120002 Q74.0
3403 Anomal ía  de Uhl C536932 2829000 Q24.8
1110 Anomal ías  del  arco aórtico - dismorfismo - deficiencia  intelectual C537785 Q87.8
3324 Anomal ías  genéticas  de la  trombomodul ina C536900 D68.8





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
90390 Anoniquia  - onicondistrofia C536378 Q84.3
93976 Anotia C537772 Q16.0
93976 Anotia C537772 Q16.1
1071 Anqui lobléfaron - displas ia  ectodérmica  - fi sura  labiopalatina C535289 Q82.4 243
1072 Anqui lobléfaron fi sura  palatina C536373 Q87.0
1078 Anqui los is  de pulgares  - braquidacti l ia  - deficiencia  intelectual C537511 Q87.2
1077 Anqui los is  dental D020254 14901003 K03.5
78 Anqui lostomias is D006725 D000724 105694003 B76.0
78 Anqui lostomias is D006725 D000724 105694003 B76.1
78 Anqui lostomias is D006725 D000724 105694003 B76.8
78 Anqui lostomias is D006725 D000724 105694003 B76.9
1115 Aplas ia  cutis  congénita  de miembros  forma reces iva C536840 Q84.8
1118 Aplas ia  de peroné - ectrodacti l ia C537930 Q73.8
88 Aplas ia  medular idiopática C538494 191256002 D61.0
86789 Aplas ia/hipoplas ia  de rótula C535568 Q74.1
95613 Apoplejía  hipofisaria D010899 237701005 E23.6
1125 Apraxia  ocular tipo Cogan C537423 H51.8 315.4
931 Aqueiropodia C536014 177504007 Q74.8
115 Aracnodacti l ia  congénita  contractura l C536211 205821003 Q68.8
90 Argininemia D020162 23501004 E72.2 270.6
60014 Argiria D001129 66994003 T56.8
1134 Arrinia C537438 111317000 Q30.1
397 Arteri tis  de células  gigantes D013700 400130008 M31.6 446.5
92 Artri ti s  idiopática  juveni l D001171 M08.0 714.30
92 Artri ti s  idiopática  juveni l D001171 M08.1 714.30
92 Artri ti s  idiopática  juveni l D001171 M08.2 714.30
92 Artri ti s  idiopática  juveni l D001171 M08.3 714.30
92 Artri ti s  idiopática  juveni l D001171 M08.4 714.30





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
92 Artri ti s  idiopática  juveni l D001171 M08.9 714.30
29207 Artri ti s  reactiva D016918 67224007 M02.8 099.3
2697 Artrogripos is  - dis función renal  - colestas is C535382 Q89.7 279.11
1143 Artrogripos is  congénita  múltiple tipo neurogénico C536614 Q74.3
1145 Artrogripos is  dis ta l  múltiple congénita  l igada a l  X C535380 Q12.1 335.1
1037 Artrogripos is  múltiple congénita C536613 77016009 Q74.3
1150 Artrogripos is  múltiple congénita  - cara  de s i lbido C538401 Q87.8
1159 Artropatía  pseudoreumatoide progres iva  infanti l C535387 Q77.7
1160 Asci tis  qui losa D002915 52985009 I89.8 457.8
63862 Asociación esquis is C536633 Q87.8
887 Asociación VACTERL/VATER C536534 C536495 Q87.2
93 Asparti lglucosaminuria D054880 C538402 54954004 E77.1 277.8
1163 Aspergi los is D001228 65553006 B44.0
1163 Aspergi los is D001228 65553006 B44.1
1163 Aspergi los is D001228 65553006 B44.2
1163 Aspergi los is D001228 65553006 B44.7
1163 Aspergi los is D001228 65553006 B44.8
1163 Aspergi los is D001228 65553006 B44.9
1164 Aspergi los is  bronco-pulmonar a lérgica D001229 37981002 B44.1
1164 Aspergi los is  bronco-pulmonar a lérgica D001229 37981002 J99
100 Ataxia  - telangiectas ia D001260 68504005 G11.3 334.8
1177 Ataxia  cerebelosa  de inicio precoz con preservación de reflejos  tendinososC535633 G11.1 334.2
1174 Ataxia  cerebelosa  displas ia  ectodérmica C535350 G11.1
96 Ataxia  con deficiencia  de vi tamina E C535393 G11.1 269.1
95 Ataxia  de Friedreich D005621 10394003 G11.1 334.0
98 Ataxia  espástica  autosómica  reces iva  de Charlevoix-Saguenay C536787 G11.1 334.2
1186 Ataxia  espinocerebelosa  infanti l C535523 G11.1 334.2
85297 Ataxia  espinocerebelosa  l igada a l  X tipo 3 C537315 G11.1





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
98768 Ataxia  espinocerebelosa  tipo 13 C537195 G11.2
98763 Ataxia  espinocerebelosa  tipo 14 C537196 G11.2
98771 Ataxia  espinocerebelosa  tipo 18 C537197 G11.8
98772 Ataxia  espinocerebelosa  tipo 19/22 C537198 G11.2
98773 Ataxia  espinocerebelosa  tipo 21 C537200 G11.1
98764 Ataxia  espinocerebelosa  tipo 27 C537204 G11.8
1955 Ataxia  espinocerebelosa  tipo 34 C535738 C535514 G11.1
98760 Ataxia  espinocerebelosa  tipo 8 C537307 G11.2
101110 Ataxia  espinocerebolosa  tipo 20 C537199 G11.2
101108 Ataxia  espinocerebolosa  tipo 23 C537201 G11.2
101111 Ataxia  espinocerebolosa  tipo 25 C537202 G11.8
101112 Ataxia  espinocerebolosa  tipo 26 C537203 G11.2
101109 Ataxia  espinocerebolosa  tipo 28 C537205 G11.1
211017 Ataxia  espinocerebolosa  tipo 30 C537206 G11.2
1187 Ataxia  leta l  con sordera  y atrofia  óptica C535388 E79.8
1190 Atelosteogénes is  tipo 1 C535396 Q78.8
56304 Atelosteogénes is  tipo 2 C535395 254055004 Q77.5
1195 Atransferrinemia  congénita C538259 111571009 E88.0 273.8
30391 Atres ia  bi l iar D001656 77480004 Q44.2
137914 Atres ia  coanal D002754 204508009 Q30.0
1199 Atres ia  de esófago D004933 26179002 Q39.0
1199 Atres ia  de esófago D004933 26179002 Q39.1
1201 Atres ia  de intestino delgado C538260 84296002 Q41.0
1201 Atres ia  de intestino delgado C538260 84296002 Q41.1
1201 Atres ia  de intestino delgado C538260 84296002 Q41.2
1201 Atres ia  de intestino delgado C538260 84296002 Q41.8
1201 Atres ia  de intestino delgado C538260 84296002 Q41.9
1203 Atres ia  duodenal C535720 51118003 Q41.0





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
414 Atrofia  gi rada de la  coroides  y la  retina C537132 33985005 E72.4 270.6
65684 Atrofia  monomél ica C538253 G12.8
102 Atrofia  multis i s témica D019578 230297002 G90.3 333.0
98672 Atrofia  óptica  autosómica  dominante D029241 H47.2
67036 Atrofia  óptica  autosómica  dominante y catarata C537128 H47.2
114 Auriculo-osteo-displas ia C538271 Q87.5
48 Ausencia  congénita  bi latera l  de los  conductos  deferentes C535984 275416002 Q55.4
108 Babes ios is D001404 21061004 B60.0
1223 Balantidias is D001447 C531629 57725006 A07.0
1034 Bandas  amnióticas D000652 Q79.8
133 Beri l ios is  crónica D001607 18121009 J63.2 503
118 Beta-manos idos is D044905 238047006 E77.1 271.8
848 Beta-ta lasemia D017086 65959000 D56.1 282.4
1247 Bi lharzios is D012552 10087007 B65.0
1247 Bi lharzios is D012552 10087007 B65.1
1247 Bi lharzios is D012552 10087007 B65.2
1247 Bi lharzios is D012552 10087007 B65.3
1247 Bi lharzios is D012552 10087007 B65.8
1247 Bi lharzios is D012552 10087007 B65.9
64742 Blastoma pleuropulmonar C537516 C34.1
64742 Blastoma pleuropulmonar C537516 C34.2
64742 Blastoma pleuropulmonar C537516 C34.3
64742 Blastoma pleuropulmonar C537516 C34.9
64741 Blastoma pulmonar D018202 C34.1
64741 Blastoma pulmonar D018202 C34.2
64741 Blastoma pulmonar D018202 C34.3
64741 Blastoma pulmonar D018202 C34.8
64741 Blastoma pulmonar D018202 C34.9





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
60041 Bloqueo cardíaco congénito C535758 46619002 Q24.6
1267 Botul ismo D001906 398565003 A05.1
93382 Braquidacti l ia  A6 C537092 Q73.8
2150 Braquidacti l ia  de Hirschsprung C538319 Q43.1
93388 Braquidacti l ia  tipo A1 C537088 Q73.8
93396 Braquidacti l ia  tipo A2 C537089 Q73.8
93384 Braquidacti l ia  tipo C C537093 389169005 Q73.8
1293 Braquiolmia C537098 254088006 Q76.3
1304 Brucelos is D002006 75702008 A23.0
1304 Brucelos is D002006 75702008 A23.1
1304 Brucelos is D002006 75702008 A23.2
1304 Brucelos is D002006 75702008 A23.3
1304 Brucelos is D002006 75702008 A23.8
1304 Brucelos is D002006 75702008 A23.9
136 CADASIL D046589 390936003 F01.1 290.4
51608 Calci ficación arteria l  genera l i zada de la  infancia C537440 68926002 Q28.8
1318 Campomel ia  tipo Cumming C537966 Q87.8
1319 Camptobraquidacti l ia C537967 Q74.8
1320 Camptocormia C537968 13534001 M43.8 300.11
1321 Camptodacti l ia  - hiperplas ia  del  tejido fibroso - displas ia  esqueléticaC537974 C537287 Q87.2
1325 Camptodacti l ia  - taurinúria C537972 Q68.1
1327 Camptodacti l ia  tipo Guadala jara  tipo 1 C537970 Q87.1
1326 Camptodacti l ia  tipo Guadala jara  tipo 2 C537971 Q87.1
1330 Canal  atrioventricular parcia l C536112 Q21.2
142 Cáncer anaplás ico de ti roides C536910 255031003 C73
144 Cáncer de colon hereditario no pol ipós ico D003123 315058005 D48.9
1331 Cáncer de próstata, forma fami l iar C537243 C61
1333 Cáncer pancreático fami l iar C535837 C25





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
1501 Carcinoma adrenocortica l D018268 2227007 C74.0
247203 Carcinoma de los  túbulos  colectores D002292 128669006 C64
88673 Carcinoma hepatocelular D006528 25370001 C22.0
1332 Carcinoma medular de ti roides C536914 255032005 C73
99361 Carcinoma medular de ti roides  fami l iar C536911 C73
150 Carcinoma nasofaríngeo C538339 C11.0
150 Carcinoma nasofaríngeo C538339 C11.1
150 Carcinoma nasofaríngeo C538339 C11.2
150 Carcinoma nasofaríngeo C538339 C11.3
47044 Carcinoma papi lar hereditario de células  renales C538614 C64
1354 Cardiopatía  congénita  miembros  cortos C535850 Q87.2
1368 Catarata  - ataxia  - sordera C538283 G11.2
98989 Catarata  cerúlea C537955 Q12.0
1369 Catarata  congénita  - miocardiopatía  hipertrófica  - miopatía  mitocondria lC538280 Q87.8
98988 Catarata  polar anterior C538282 Q12.0
98994 Catarata  tota l  congénita C535341 29590001 Q12.0
98995 Catarata  zonular C535342 Q12.0
157843 Cefa la lgia  trigémino-autonómica D051303 G44.8
215 Ceguera  nocturna estable congénita C536122 232061009 H53.6 368.6
99106 CIA tipo ostium primum C548006 Q21.2
99105 CIA tipo s inus  venoso C548009 95268002 Q21.1
212 Cistationinuria C535408 6885006 E72.1 270.4
1560 Cisticercos is D003551 59051007 B69.0
1560 Cisticercos is D003551 59051007 B69.1
1560 Cisticercos is D003551 59051007 B69.8
1560 Cisticercos is D003551 59051007 B69.9
213 Cistinos is D003554 190681003 E72.0 270.0
214 Cistinuria D003555 25646005 E72.0 270.0





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
187 Citrul inemia D020159 398630005 E72.2 270.6
1455 Coartación de aorta  con transmis ión dominante C531623 Q25.1
1457 Coartación ís tmica D001017 C531623 Q25.1
228123 Coccidioidomicos is D003047 60826002 B38.0
228123 Coccidioidomicos is D003047 60826002 B38.1
228123 Coccidioidomicos is D003047 60826002 B38.2
228123 Coccidioidomicos is D003047 60826002 B38.3
228123 Coccidioidomicos is D003047 60826002 B38.4
228123 Coccidioidomicos is D003047 60826002 B38.7
228123 Coccidioidomicos is D003047 60826002 B38.8
228123 Coccidioidomicos is D003047 60826002 B38.9
70567 Colangiocarcinoma D018281 D001650 312104005 C22.1
70567 Colangiocarcinoma D018281 D001650 312104005 C24.0
70567 Colangiocarcinoma D018281 D001650 312104005 C24.8
70567 Colangiocarcinoma D018281 D001650 312104005 C24.9
171 Colangitis  esclerosante primaria C536419 197441003 K83.0 576.1
173 Cólera D002771 63650001 A00.0
173 Cólera D002771 63650001 A00.1
173 Cólera D002771 63650001 A00.9
69665 Colestas is  intrahepática  del  embarazo C535932 O26.6
79306 Colestas is  intrahepática  fami l iar progres iva  tipo 1 C535933 K76.8
79304 Colestas is  intrahepática  fami l iar progres iva  tipo 2 C535934 K76.8
79305 Colestas is  intrahepática  fami l iar progres iva  tipo 3 C535935 K76.8
99960 Colestas is  intrahepática  recurrente benigna tipo 1 C535930 K83.1
99961 Colestas is  intrahepática  recurrente benigna tipo 2 C535931 K83.1
1471 Coloboma macular - braquidacti l ia  tipo b C535969 Q87.1 362.7
1359 Complejo de Carney D056733 239132009 D44.8
805 Complejo escleros is  tuberosa D014402 7199000 Q85.1





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
1478 Comunicación interauricular D006344 70142008 Q21.1
1480 Comunicación interventricular D006345 30288003 Q21.0
33067 Condrodisplas ia  metafisaria  tipo Jansen C537564 24629003 Q78.5
174 Condrodisplas ia  metafisaria  tipo Schmid C537352 29248006 Q78.5
2501 Condrodisplas ia  metafisaria  tipo Spahr C537353 254084008 Q78.5
93442 Condrodisplas ia  punctata D002806 Q77.3
79345 Condrodisplas ia  punctata  braquitelefa lángica C535941 Q77.3
177 Condrodisplas ia  punctata  ri zomél ica D018902 56692003 Q77.3
50945 Condrodisplas ia  tipo Blomstrand C537914 Q78.8
55880 Condrosarcoma D002813 C49.9
1484 Contracturas  - displas ia  ectodérmica  - fi sura  labiopalatina C538135 C535465 Q87.8
79273 Coproporfi ria  hereditaria D046349 7425008 E80.2 277.1
178 Cordoma D002817 C76.7
179 Coriorretinopatía  de Birdshot C537630 H30.1 363.2
180 Coroideremia D015794 75241009 H31.2 363.5
54595 Craneofaringioma D003397 40009002 D44.4
1531 Craneos inostos is D003398 Q75.0
85199 Craneos inostos is  - anomal ías  anales  - poroqueratos is C536789 Q87.8
97340 Craneos inostos is  de Hunter-McAlpine C536072 Q87.0
1546 Criptococos is D003453 42386007 B45.0
1546 Criptococos is D003453 42386007 B45.1
1546 Criptococos is D003453 42386007 B45.2
1546 Criptococos is D003453 42386007 B45.3
1546 Criptococos is D003453 42386007 B45.7
1546 Criptococos is D003453 42386007 B45.8
1546 Criptococos is D003453 42386007 B45.9
1549 Criptosporidios is D003457 58777003 A07.2
182 Cromomicos is D002862 187079000 B43.0





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
182 Cromomicos is D002862 187079000 B43.2
182 Cromomicos is D002862 187079000 B43.8
182 Cromomicos is D002862 187079000 B43.9
1437 Cromosoma 1 en ani l lo C535361 47017007 Q93.2
1438 Cromosoma 10 en ani l lo C538086 86997002 Q93.2
96176 Cromosoma 13 en ani l lo C538303 Q93.2
1440 Cromosoma 14 en ani l lo C535487 Q93.2
96177 Cromosoma 15 en ani l lo C538035 Q93.2
1441 Cromosoma 17 en ani l lo C538046 Q93.2
1442 Cromosoma 18 en ani l lo C538304 88154004 Q93.2
1444 Cromosoma 20 en ani l lo C535369 23686004 Q93.2
1445 Cromosoma 21 en ani l lo C537109 31325007 Q93.2
1446 Cromosoma 22 en ani l lo C536795 13555004 Q93.2
1447 Cromosoma 4 en ani l lo C537636 81678004 Q93.2
1448 Cromosoma 6 en ani l lo C537763 Q93.2
1449 Cromosoma 7 en ani l lo C537813 Q93.2
96173 Cromosoma 9 en ani l lo C538022 60650002 Q93.2
209 Cutis  laxa D003483 58588007 Q82.8
1556 Cutis  marmorata telangiectas ia  congénita C536226 Q82.8
79301 Defecto congénito en la  s íntes is  de ácidos  bi l iares  tipo 1 C535442 K76.8
79303 Defecto congénito en la  s íntes is  de ácidos  bi l iares  tipo 2 C535443 K76.8
79302 Defecto congénito en la  s íntes is  de ácidos  bi l iares  tipo 3 C566340 K76.8
6 Deficiencia  a is lada de 3-meti lcrotoni l -CoA carboxi lasa C535308 E71.1 270.0
408 Deficiencia  a is lada de gl icerol  quinasa C538138 E74.8 277.8
52901 Deficiencia  a is lada de hormona estimulante fol icular (FSH) C537070 E23.6
35122 Deficiencia  congénita  de sacarasa-isomaltasa C538139 78373000 E74.3 271.3
79095 Deficiencia  congénita  de s íntes is  de ácidos  bi l iares  tipo 4 C535444 K76.8
33572 Deficiencia  de 5-oxoprol inasa C535322 26132002 E72.8 270.8
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2971 Deficiencia  de aci l  CoA oxidasa  peroxisomal C536662 238069004 E71.3 277.8
26792 Deficiencia  de aci l -CoA deshidrogenasa de cadena corta C537596 E71.3
42 Deficiencia  de aci l -CoA deshidrogenasa de cadena media C536038 128596003 E71.3 277.8
46 Deficiencia  de adeni lsuccinato l iasa C538235 15285008 E79.8 277.2
45 Deficiencia  de adenos ina monofosfato deaminasa C538234 G71.3 729.1
2968 Deficiencia  de adhes ión leucoci taria D018370 D84.8 272.5
99842 Deficiencia  de adhes ión leucoci taria  tipo I C535887 234582006 D84.8
60 Deficiencia  de a l fa-1 anti trips ina D019896 C531610 30188007 E88.0 273.4
425 Deficiencia  de apol ipoproteína A-I D052456 15346004 E78.6 272.5
91 Deficiencia  de aromatasa C537436 E25.8
79241 Deficiencia  de biotinidasa D028921 E53.8
157 Deficiencia  de carni tina  palmitoi l transferasa  II C535589 238002005 E71.3 277.8
1551 Deficiencia  de cobre fami l iar benigna C535468 E83.0
1675 Deficiencia  de dihidropirimidina deshidrogenasa D054067 77365006 E79.8 277.2
226 Deficiencia  de dihidropteridina  reductasa C537896 58256000 E70.1 270.1
230 Deficiencia  de dopamina beta-hidroxi lasa C535600 237923004 G90.8
300 Deficiencia  de enzima bi funcional C536663 238068007 E71.3
2880 Deficiencia  de fos foenolpiruvato carboxiquinasa C536654 5335002 E74.4 271.8
79237 Deficiencia  de ga lactoquinasa C535999 124302001 E74.2
2066 Deficiencia  de gamma aminobutírico ácido transaminasa C535407 237941007 E72.8
25 Deficiencia  de glutari l -CoA deshidrogenasa C536833 76175005 E72.3 270.7
32 Deficiencia  de glutation s intetasa C536835 124706000 D55.1 270.8
382 Deficiencia  de guanidinoacetato meti l transferasa C537622 124239003 E72.8 270.8
79242 Deficiencia  de holocarboxi lasa  s intetasa D028922 E53.8
79159 Deficiencia  de i sobutiri l -CoA-deshidrogenasa C535541 445274004 E71.1
664 Deficiencia  de orni tina  transcarbami lasa D020163 E72.4 270.6
3008 Deficiencia  de piruvato carboxi lasa D015324 87694001 E74.4 271.8
765 Deficiencia  de piruvato deshidrogenasa D015325 C536257 46683007 E74.4 271.8
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742 Deficiencia  de prol idasa D056732 360994007 E72.8 270.8
2966 Deficiencia  de properdina C537241 81166004 D84.1
746 Deficiencia  de proteina tri funcional  mitocondria l D024741 G71.3 425.7
97229 Deficiencia  del  transportador de riboflavina C537111 G12.1
85274 Deficiencia  intelectual  l igada a l  X s indrómica  tipo 7 C537449 Q87.8
85273 Deficiencia  intelectual  l igada a l  X tipo Abidi C535556 Q87.8
85281 Deficiencia  intelectual  l igada a l  X tipo Lubs C537723 Q87.8
85283 Deficiencia  intelectual  l igada a l  X tipo Mi les -Carpenter C537472 Q87.8
85285 Deficiencia  intelectual  l igada a l  X tipo Schimke C536630 Q87.8
85287 Deficiencia  intelectual  l igada a l  X tipo Siderius C537333 Q87.8
85291 Deficiencia  intelectual  l igada a l  X tipo Wittwer C536760 Q87.8
148 Deficiencia  múltiple de carboxi lasas D009100 E53.8 277.8
3177 Degeneración espino cerebelosa  - dis trofia  corneal C535472 G11.1
91496 Degeneración vi treorretiniana tipo copo de nieve C536677 H35.5 362.73
1646 Deleción parcia l  del  cromosoma Y C536297 Q98.6 606
97345 Demencia  fami l iar tipo bri tánica C538208 E85.4
97345 Demencia  fami l iar tipo bri tánica C538208 I68.0
97346 Demencia  fami l iar tipo danesa C538209 E85.4
97346 Demencia  fami l iar tipo danesa C538209 I68.0
282 Demencia  frontotemporal D057180 230270009 G31.0 331.1
99828 Dengue D003715 38362002 A97.0
99828 Dengue D003715 38362002 A97.1
99828 Dengue D003715 38362002 A97.2
99828 Dengue D003715 38362002 A97.9
49042 Dentinogénes is  imperfecta D003811 196286005 K00.5
1656 Dermatitis  herpeti forme D003874 111196000 L13.0 694.0
31112 Dermatofibrosarcoma protuberante C538219 C49.9
1659 Dermatoleucodistrofia C538220 E75.2 330.0
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221 Dermatomios i tis D003882 396230008 M33.1 710.3
93672 Dermatomios i tis  juveni l C538250 1212005 M33.0
86920 Dermatopatía  pigmentosa reticularis C535374 239088003 Q82.4
91481 Dermoide anular de la  córnea C535684 D31.1
79411 Dermól is is  ampol losa  trans i toria  del  recién nacido C536979 Q81.2
1666 Dextrocardia D003914 27637000 Q24.0
178029 Diabetes  ins ípida  centra l D020790 45369008 E23.2
223 Diabetes  ins ípida  nefrogénica D018500 111395007 N25.1 588.1
225 Diabetes-sordera  de transmis ión materna C536246 237619009 E13.8
53689 Diarrea congénita  con pérdida de cloro C536210 24412005 P78.3
1679 Difteria D004165 397428000 A36.0
1679 Difteria D004165 397428000 A36.1
1679 Difteria D004165 397428000 A36.2
1679 Difteria D004165 397428000 A36.3
1679 Difteria D004165 397428000 A36.8
1679 Difteria D004165 397428000 A36.9
166291 Dirofi larias is D004184 73328005 B74.8
1764 Disautonomía fami l iar D004402 29159009 G90.1 742.8
1431 Discines ia  paroxís tica D002819 G24.8 333.5
98810 Discines ia  paroxís tica  no cines igénica C537181 49949003 G24.8
240 Discondrosteos is  de Léri -Wei l l C537119 17818006 Q77.8
41 Discromatos is  s imétrica  hereditaria C535729 239085000 L81.8
243 Disgenes ia  gonadal  46,XX D023961 95198001 Q99.1
33355 Disgenes ia  reticular C538361 111584000 D81.0
1516 Dis inostos is  craneofacia l C536455 Q87.0
96334 Disomía uniparental  paterna del  cromosoma 14 C536471 Q99.8
1786 Disostos is  acrofacia l  forma catania C538182 Q75.4
1787 Disostos is  acrofacia l  tipo Palagonia C538185 Q75.4
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952 Disostos is  acrofacia l  tipo Weyer C536695 Q75.4
1452 Disostos is  cleidocraneal D002973 65976001 Q74.0
2311 Disostos is  espondi locostal  autosómica  reces iva C537565 C535781 Q76.8
1790 Disostos is  faciocranenana hipomandibular C537154 Q75.4
155899 Disóstos is  mandibulofacia l D008342 Q75.4
1794 Disostos is  oculo-maxi lo-facia l C537736 Q75.1
40 Displas ia  acromesomél ica  tipo Maroteaux C535661 Q77.8
969 Displas ia  acromícrica C535662 254090007 Q77.8
93347 Displas ia  anauxética C538256 Q77.7
1296 Displas ia  branquia l  - deficiencia  intelectual  - hernia  inguinal C538396 Q87.8
70589 Displas ia  broncopulmonar D001997 67569000 P27.1
140 Displas ia  campomél ica D055036 74928006 Q87.1
83451 Displas ia  cemento-ósea florida C537063 63937004 D16.4 526.8
83451 Displas ia  cemento-ósea florida C537063 63937004 D16.5 526.8
137678 Displas ia  checa tipo metatarsa l C535766 Q77.7
1520 Displas ia  craneofrontonasal C536456 Q87.1
1528 Displas ia  craneotelencefá l ica C535597 Q04.3
99789 Displas ia  de dentina  tipo 1 C538215 109493006 K00.5
1426 Displas ia  de Greenberg C537299 389261002 Q77.3
485 Displas ia  de Kniest C537207 53974002 Q77.7
1653 Displas ia  de la  dentina D003805 109492001 K00.5
99792 Displas ia  de la  dentina  - huesos  escleróticos C538213 K00.5
99054 Displas ia  de la  vá lvula  pulmonar D011666 56786000 Q22.1
1952 Displas ia  de Pacman C538095 Q77.8
3144 Displas ia  de Schneckenbecken C536637 254049009 Q77.7
3326 Displas ia  de timo - riñón - ano - pulmón C536907 Q87.8
79133 Displas ia  dérmica  focal  facia l  tipo I C537068 C536385 Q82.8
1807 Displas ia  dérmica  focal  facia l  tipo III C536385 Q82.8





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
1808 Displas ia  ectodérmica  hidrótica  tipo Chris tianson-Fourie C536180 Q82.8
248 Displas ia  ectodérmica  hipohidrótica  autosómica  reces iva D053360 27025001 Q82.4
181 Displas ia  ectodérmica  hipohidrótica  l igada a l  X D053358 239007005 Q82.4
1263 Displas ia  en boomerang C536573 254054000 Q87.1
63454 Displas ia  en estampado del  epi tel io pigmentario de la  retina C536309 H35.5
1822 Displas ia  epi fi saria  hemimél ica C537997 205480005 Q74.8
93308 Displas ia  epi fi saria  múltiple tipo 1 C535501 Q77.3
93307 Displas ia  epi fi saria  múltiple tipo 4 C535504 Q77.3
93311 Displas ia  epi fi saria  múltiple tipo 5 C535505 Q77.3
1856 Displas ia  espondi lo peri férica  cúbito corto C535799 Q77.7
94068 Displas ia  espondi loepi fi saria  congénita C535788 Q77.7
168552 Displas ia  espondi loepimetafisaria  - antebrazos  arqueados  - dismorfismo facia lC535791 Q77.8
168443 Displas ia  espondi loepimetafisaria  - hipotricos is C535783 Q77.7
168549 Displas ia  espondi loepimetafisaria  axia l C535795 Q77.8
93360 Displas ia  espondi loepimetafisaria  con dis locaciones  múltiples C535784 Q77.7
168454 Displas ia  espondi loepimetafisaria  tipo Genevieve C535785 Q77.7
93315 Displas ia  espondi lometafisaria  tipo 'fracturas  de esquina' C535793 254078005 Q77.8
93314 Displas ia  espondi lometafisaria  tipo Kozlowski C535797 Q77.8
93317 Displas ia  espondi lometafisaria  tipo Sedaghatian C535798 Q77.8
935 Displas ia  esquelética  de miembros  cortos  con inmunodeficiencia  combinada graveC536020 D82.2 279.2
249 Displas ia  fibrosa  de hueso D005357 10623005 Q78.1
93277 Displas ia  fibrosa  monostótica D005358 89859004 Q78.1 733.29
93276 Displas ia  fibrosa  pol iostótica D005359 36517007 Q78.1
1827 Displas ia  fronto nasal  acromél ica C535657 Q75.8
1826 Displas ia  frontometafisaria C538064 62803002 Q78.5
250 Displas ia  frontonasal C538065 Q75.8
2623 Displas ia  geleofís ica C537677 Q87.1
1830 Displas ia  inmuno ósea de Schimke C536629 Q77.7





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
90153 Displas ia  mandíbuloacra  con l ipodis trofia  tipo A C535705 Q87.5
90154 Displas ia  mandíbuloacra  con l ipodis trofia  tipo B C535706 Q87.5
1834 Displas ia  mesodérmica  axia l C537790 Q87.8
2632 Displas ia  mesomél ica  de Langer C537267 38494008 Q87.1
1836 Displas ia  mesomél ica  tipo Kantaputra C535547 Q78.8
1837 Displas ia  metafisaria  cubita l C536935 Q78.5
2635 Displas ia  metatrópica C537356 22764001 Q77.8
2721 Displas ia  odonto-ónico-dérmica C537742 403762003 Q82.4
85174 Displas ia  pseudodiastrófica C535826 254058002 Q78.8
2831 Displas ia  ri zomél ica  de Patterson-Lowry C537609 Q78.8
3157 Displas ia  septo-óptica D025962 Q04.8 253.2
3317 Displas ia  toraco-laringo-pélvica C536517 Q77.2
247 Displas ia  ventricular derecha arri tmógena D019571 253528005 I42.8 425.4
1775 Disqueratos is  congénita D019871 74911008 Q82.8 757.39
255 Distonía  dopa-sens ible C538007 G24.8 270.2
34533 Distrofia  corneal D003317 H18.5 371.5
98967 Distrofia  corneal  cris ta l ina  de Schnyder C535475 H18.5
98954 Distrofia  corneal  de Meesmann D053559 1674008 H18.5
98961 Distrofia  corneal  de Reis -Bücklers C535476 H18.5
98960 Distrofia  corneal  de Thiel -Behnke C535942 H18.5
98957 Distrofia  corneal  gelatinosa en gotas C535480 418946006 H18.5
98963 Distrofia  corneal  granular tipo 2 C535474 397568004 H18.5
98964 Distrofia  corneal  reticular tipo I C537881 H18.5
75377 Distrofia  coroidea areolar centra l C535358 H31.2 363.5
41751 Distrofia  cris ta l ina  de Bietti C535440 H15.5 362.7
1490 Distrofia  de córnea - sordera  de percepción C535473 H18.5 371.5
75327 Distrofia  macular de Carol ina  del  Norte C537835 312925009 H35.5
206647 Distrofia  miotónica D009223 G71.1





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
98473 Distrofia  muscular D009136 G71.0
263 Distrofia  muscular de cinturas D049288 G71.0 359.1
98896 Distrofia  muscular de Duchenne D020388 76670001 G71.0
261 Distrofia  muscular de Emery-Drei fuss D020389 111508004 G71.0 359.1
98855 Distrofia  muscular de Emery-Drei fuss  autosómica  reces iva D020389 G71.0
270 Distrofia  muscular oculofaríngea D039141 77097004 G71.0 359.1
1876 Distrofia  muscular óculo-gastrointestina l C536350 G71.0 359.1
609 Distrofia  muscular tibia l C536815 G71.0 359.1
98895 Distrofia  muscular tipo Becker C537666 G71.0 425.2
3426 Doble sa l ida  ventricular derecha D004310 7484005 Q20.1
231 Dracuncul ias is D004320 396334002 B72
232 Drepanocitos is D000755 127040003 D57.0 282.60
232 Drepanocitos is D000755 127040003 D57.1 282.60
232 Drepanocitos is D000755 127040003 D57.2 282.60
1705 Dupl icación 14qter C538034 Q92.3
1715 Dupl icación 18p C538307 Q92.2
1885 Ectopia  del  cris ta l ino a is lada D004479 C536184 Q12.1
79148 Elastos is  perforans  serpiginosa C536202 49428008 L87.2
288 El iptoci tos is  hereditaria D004612 191169008 D58.1 282.1
1915 Embriopatía  a lcohól ica D005310 205788004 Q86.0
1906 Embriopatía  por ácido va lproico C536525 17231009 Q86.8
1913 Embriopatía  por trimetadiona C537798 66351003 Q86.8
2619 Enanismo braquidacti l ia  tipo Mseleni C537086 Q77.7
2617 Enanismo con cabeza de pájaro tipo Montreal C535448 Q87.1
2658 Enanismo hiperostótico de Lenz-Majewski C537115 1393001 Q87.1
2634 Enanismo mesomél ico tipo Reinhardt-Pfei ffer C537349 Q78.8
2641 Enanismo micromél ico tipo Fryns C537556 Q77.8
2576 Enanismo MULIBREY D050336 C538604 81604003 Q87.1 259.4





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
2645 Enanismo osteoglofónico C536050 254144002 Q87.1
2646 Enanismo parastremático C537172 254095002 Q87.1
83483 Encefa l i ti s  de La  Crosse D004670 416442006 A83.5
83484 Encefa l i ti s  de St. Louis D004674 417192005 A83.3
1929 Encefa l i ti s  foca l  de Rasmussen C535291 230191005 G04.8 323.9
79139 Encefa l i ti s  japonesa D004672 52947006 A83.0
297 Encefa l i ti s  transmitida  por garrapatas D004675 414093008 A84.0
297 Encefa l i ti s  transmitida  por garrapatas D004675 414093008 A84.1
297 Encefa l i ti s  transmitida  por garrapatas D004675 414093008 A84.8
297 Encefa l i ti s  transmitida  por garrapatas D004675 414093008 A84.9
199647 Encefa locele a is lado D004677 Q01.0
199647 Encefa locele a is lado D004677 Q01.1
199647 Encefa locele a is lado D004677 Q01.2
199647 Encefa locele a is lado D004677 Q01.8
199647 Encefa locele a is lado D004677 Q01.9
85110 Encefa lopatía  con cuerpos  de inclus ión de neuroserpina, forma fami l iarC536841 G31.8 349.8
51188 Encefa lopatía  eti lmalónica C535737 G31.8
296 Encondromatos is D004687 268274005 Q78.4
199323 Endofta lmitis D009877 1847009 H44.0
199323 Endofta lmitis D009877 1847009 H44.1
99921 Enfermedad crónica  de injerto versus  huésped D006086 402356004 T86.0
85138 Enfermedad de Addison D000224 76715008 E27.1 255.4
58 Enfermedad de Alexander D038261 81854007 E75.2 331.89
368 Enfermedad de a lmacenamiento de glucógeno por deficiencia  de glucógeno fosfori lasa  muscularD006012 C537276 55912009 E74.0 271.0
365 Enfermedad de a lmacenamiento de glucógeno por deficiencia  de maltasa  ácidaD006009 124454007 E74.0 271.0
79201 Enfermedad de a lmacenamiento del  glucógeno D006008 E74.0 271.0
88628 Enfermedad de astas  posteriores , ataxia  - retinos is  pigmentaria C536343 G11.1
117 Enfermedad de Behçet D001528 310701003 M35.2 136.1





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
2768 Enfermedad de Blount C536237 M92.5 732.4
141 Enfermedad de Canavan D017825 E75.2 330.0
53035 Enfermedad de Carol i D016767 C531647 Q44.6
160 Enfermedad de Castleman D005871 C536362 238809002 D47.4
93686 Enfermedad de Castleman multicéntrica  (MCD) C537372 D36.0
166 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth D002607 G60.0 356.1
101075 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth l igada a l  X tipo 1 C535919 G60.0
101083 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 1C C537984 4183003 G60.0
101084 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 1D C537985 G60.0
90658 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 1E C538078 C537986 G60.0 356.1
98856 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 2B1 C537990 G60.0
101101 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 2B2 C537991 G60.0
101102 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 2H C535415 G60.0
99948 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 4A C535419 G60.0
99955 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 4B1 C535420 G60.0
99956 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 4B2 C535421 G60.0
99949 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 4C C535423 G60.0
99950 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 4D C535716 G60.0
99951 Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth tipo 4E C535301 G60.0
190 Enfermedad de Coats D058456 25506007 H35.0 362.1
204 Enfermedad de Creutzfeldt-Jakob D007562 792004 A81.0
96253 Enfermedad de Cushing D047748 190502001 D35.2 255.0
96253 Enfermedad de Cushing D047748 190502001 E24.0 255.0
218 Enfermedad de Darier D007644 48611009 Q82.8
1652 Enfermedad de Dent D057973 C545036 444645005 N25.8 599.8
93622 Enfermedad de Dent tipo 1 C538212 N25.8
834 Enfermedad de depós i to de ácido s iá l ico l ibre C538523 87074006 E77.8
71211 Enfermedad de Devic D009471 25044007 G36.0 341.0





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
35687 Enfermedad de Erdheim-Chester D031249 D76.3 277.8
324 Enfermedad de Fabry D000795 16652001 E75.2 272.7
355 Enfermedad de Gaucher D005776 190794006 E75.2 272.7
79476 Enfermedad de Griscel l i  tipo 1 C537301 E70.3
79477 Enfermedad de Griscel l i  tipo 2 C537302 E70.3
79478 Enfermedad de Griscel l i  tipo 3 C537303 E70.3
388 Enfermedad de Hirschsprung D006627 204739008 Q43.1
2151 Enfermedad de Hirschsprung - gangl ioneuroma C538119 Q43.1
399 Enfermedad de Huntington D006816 58756001 G10 333.4
2289 Enfermedad de inclus iones  intranucleares  neuronales C537395 G31.0
482 Enfermedad de Kimura D000796 I89.8 709.8
511 Enfermedad de la  orina  con olor a  jarabe de arce D008375 24013007 E71.0 270.3
98491 Enfermedad de la  unión neuromuscular D020511 G70.0
98491 Enfermedad de la  unión neuromuscular D020511 G70.1
98491 Enfermedad de la  unión neuromuscular D020511 G70.2
98491 Enfermedad de la  unión neuromuscular D020511 G70.8
98491 Enfermedad de la  unión neuromuscular D020511 G70.9
501 Enfermedad de Lafora D020192 230425004 G40.3 333.2
86864 Enfermedad de las  cadenas  pesadas D006362 6381009 C88.2 279.8
86864 Enfermedad de las  cadenas  pesadas D006362 6381009 C88.3 279.8
98503 Enfermedad de las  motoneuronas D016472 G12.2
199251 Enfermedad de Ledderhose C537000 13370002 M72.2
99870 Enfermedad de Letterer-Siwe C538636 118614007 C96.0
65284 Enfermedad de los  gangl ios  basa les  sens ible a  la  biotina C537658 G25.8
97238 Enfermedad de los  músculos  ondulantes C535685 G71.8
221074 Enfermedad de Marchiafava-Bignami D054319 386766007 G37.1 341.8
90186 Enfermedad de Meige D008538 Q82.0
79078 Enfermedad de Mikul icz D008882 7826003 K11.8





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
2770 Enfermedad de Nasu-Hakola C536329 E75.2 349.8
34217 Enfermedad de Naxos C538346 Q87.8
77292 Enfermedad de Niemann-Pick tipo A D052536 52165006 E75.2 272.7
77293 Enfermedad de Niemann-Pick tipo B D052537 39390005 E75.2 272.7
646 Enfermedad de Niemann-Pick tipo C D052556 66751000 E75.2 272.7
649 Enfermedad de Norrie C537849 H35.5
75382 Enfermedad de Oguchi C537743 193687000 H53.6
180275 Enfermedad de Paget del  pezón D010144 2985005 C50.0
2800 Enfermedad de Paget extramamaria D010145 71447003 C44.5
702 Enfermedad de Pel izaeus-Merzbacher D020371 E75.2 341.8
3005 Enfermedad de Pyle C536252 Q78.5
773 Enfermedad de Refsum D012035 25362006 G60.1 356.3
772 Enfermedad de Refsum infanti l D052919 238062008 G60.1 356.3
71 Enfermedad de retención de qui lomicrones C535460 E78.6 579.8
796 Enfermedad de Sandhoff D012497 23849003 E75.0 330.1
829 Enfermedad de Sti l l  del  adulto D016706 D014924 68190001 M06.1 714.0
3287 Enfermedad de Takayasu D013625 239937004 M31.4 446.7
31150 Enfermedad de Tangier D013631 15346004 E78.6 272.5
845 Enfermedad de Tay-Sachs D013661 111385000 E75.0 330.1
308 Enfermedad de Unverricht-Lundborg D020194 230423006 G40.3 354.1
3408 Enfermedad de Upington C536472 M91.8 732.1
892 Enfermedad de Von Hippel -Lindau D006623 46659004 Q85.8
903 Enfermedad de Von Wi l lebrand D014842 128105004 D68.0 286.4
166078 Enfermedad de Von Wi l lebrand  tipo 1 D056725 128106003 D68.0
166081 Enfermedad de Von Wi l lebrand  tipo 2 D056728 128107007 D68.0
166096 Enfermedad de Von Wi l lebrand  tipo 3 D056729 128108002 D68.0
898 Enfermedad de Wagner C536075 232064001 H35.5 362.73
3452 Enfermedad de Whipple D008061 C531849 41545003 K90.81 040.2





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
905 Enfermedad de Wi lson D006527 88518009 E83.0 275.1
75233 Enfermedad de Wolman D015223 82500001 E75.5 272.7
50839 Enfermedad del  arañazo de gato D002372 79974007 A28.1
169 Enfermedad del  cabel lo ensorti jado C537187 21926007 Q84.1
210272 Enfermedad del  desembarco C537840 H81.8
79224 Enfermedad del  metabol ismo de las  purinas  o pi rimidinas D011686 E79.0
79224 Enfermedad del  metabol ismo de las  purinas  o pi rimidinas D011686 E79.1
79224 Enfermedad del  metabol ismo de las  purinas  o pi rimidinas D011686 E79.8
79224 Enfermedad del  metabol ismo de las  purinas  o pi rimidinas D011686 E79.9
79292 Enfermedad del  ojo de pez C538467 238092004 E78.6
99906 Enfermedad del  pulmón del  granjero D005203 18690003 J67.0
379 Enfermedad granulomatosa crónica D006105 191352003 D71 288.1
541 Enfermedad l infoprol i ferativa  cutánea primaria  de células  T CD30+ D054446 128875000 C86.6
2442 Enfermedad l infoprol i ferativa  l igada a l  X D008232 77121009 D82.3 279.2
809 Enfermedad mixta  del  tejido conectivo D008947 398021003 M35.1 710.8
33445 Enfermedad neuroectodérmica  melanol isosomal C536203 L81.4
220436 Enfermedad plaquetaria  de Quebec C536260 D69.1
2924 Enfermedad pol iquís tica  hepática  a is lada C536330 72925005 Q44.6
165 Enfermedad por depós i to de l ípidos  neutros C536560 19604005 E75.5 272.7
890 Enfermedad veno-oclus iva  hepática D006504 65617004 K76.5 573.8
1928 Enfisema lobar congénito C535735 66987001 Q33.8
302 Epidermodisplas ia  verruci forme D004819 19138001 B07
158687 Epidermól is is  ampol losa  acantol ítica  leta l C535493 Q81.0
79397 Epidermól is is  ampol losa  s imple con pigmentación moteada C535959 254180002 Q81.0
79399 Epidermól is is  ampol losa  s imple genera l i zada no Dowl ing-Meara C535961 90496008 Q81.0
158668 Epidermól is is  ampol losa  s imple por deficiencia  de placofi l ina C536183 Q81.0
79401 Epidermól is is  ampol losa  s imple tipo Ogna C535962 398071000 Q81.0
1941 Epi leps ia  - ausencias  juveni les C535495 230413002 G40.3 345.0





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
3006 Epi leps ia  dependiente de piridoxina C536254 124596009 G40.8 266.1
307 Epi leps ia  mioclónica  juveni l D020190 G40.3 345.1
1949 Epi leps ia  neonatal  benigna D020936 C535466 230410004 G40.3 345.1
310 Epi leps ia  refleja D020195 79745005 G40.8 345.1
93928 Epispadias D004842 406476007 Q64.0
284 Equinococos is  a lveolar C536591 B67.5
284 Equinococos is  a lveolar C536591 B67.6
284 Equinococos is  a lveolar C536591 B67.7
90000 Eri tema elevado pers is tente C535509 58872001 L95.1
98871 Eri troblastopenia  trans i toria  de la  infancia C536980 234375006 D60.1
1954 Eri trodermia  congénita  leta l C535513 Q82.8
1956 Eri tromela lgia D004916 37151006 I73.8 443.82
1902 Erl iquios is D016873 77361002 A48.8
90289 Esclerodermia  loca l i zada D012594 L94.0 701.0
167635 Escleromixedema D053718 111197009 L98.5 701.8
85186 Escleros is  endosteal  - hipoplas ia  cerebelar C535353 Q87.8 334.2
803 Escleros is  latera l  amiotrófica D000690 86044005 G12.2 335.20
247604 Escleros is  latera l  primaria  juveni l C536416 G12.2
3152 Esclerosteos is C537525 17568006 M85.2
822 Esferoci tos is  hereditaria D013103 C536356 55995005 D58.0 282.0
79225 Esfingol ipidos is D013106 E75.0
79225 Esfingol ipidos is D013106 E75.1
79225 Esfingol ipidos is D013106 E75.2
79225 Esfingol ipidos is D013106 E75.3
73247 Esofagi tis  eos inofíl i ca D057765 235599003 K20 530.1
823 Espina bífida  a is lada D016135 67531005 Q05.0
823 Espina bífida  a is lada D016135 67531005 Q05.1
823 Espina bífida  a is lada D016135 67531005 Q05.2





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
823 Espina bífida  a is lada D016135 67531005 Q05.4
823 Espina bífida  a is lada D016135 67531005 Q05.5
823 Espina bífida  a is lada D016135 67531005 Q05.6
823 Espina bífida  a is lada D016135 67531005 Q05.7
823 Espina bífida  a is lada D016135 67531005 Q05.8
823 Espina bífida  a is lada D016135 67531005 Q05.9
1855 Espondi loencondrodisplas ia C535782 254079002 Q77.7
826 Esporotricos is D013174 42094007 B42.0
826 Esporotricos is D013174 42094007 B42.1
826 Esporotricos is D013174 42094007 B42.7
826 Esporotricos is D013174 42094007 B42.8
826 Esporotricos is D013174 42094007 B42.9
2867 Estatura  baja  tipo Bruselas C537121 Q87.1
3184 Esteatocis toma múltiple - dientes  neonatales C537487 L72.2
85182 Estenos is  medular diafisaria  - mal ignopatía  ósea C536169 389216001 M89.8
3189 Estenos is  pulmonar va lvular D011666 67278007 Q22.1
3193 Estenos is  supravalvular aórtica D021921 7169009 Q25.3
141127 Estenos is  traqueal  congénita C536975 Q32.1
76 Estrongi loidias is D013322 1214006 B78.0
76 Estrongi loidias is D013322 1214006 B78.1
76 Estrongi loidias is D013322 1214006 B78.7
76 Estrongi loidias is D013322 1214006 B78.9
320 Exceso aparente de minera locorticoides D043204 C537422 E26.1
93930 Extrofia  ves ica l D001746 61758007 Q64.1
965 Facies  acromegaloide C535655 Q87.0
2874 Facomatos is  pigmento querátótica C537893 Q85.8
441 Fal lo autonómico puro D054970 C544351 G90.3 458.0
90062 Fal lo hepático agudo D017114 197270009 K72.0 570





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
716 Feni lcetonuria D010661 E70.1 270.1
337 Fibrodisplas ia  os i ficante progres iva D009221 82725007 M61.1 728.11
2028 Fibromatos is  hia l ina  juveni l D057770 238861002 M72.8 728.7
2030 Fibrosarcoma D005354 C49.9
63999 Fibros is  de mediastino C536136 7377003 J98.5
2032 Fibros is  pulmonar idiopática D054990 J84.1 516.3
586 Fibros is  quís tica D003550 E84.0 277.09
586 Fibros is  quís tica D003550 E84.1 277.09
586 Fibros is  quís tica D003550 E84.8 277.09
586 Fibros is  quís tica D003550 E84.9 277.09
49041 Fibros is  retroperi toneal D012185 N13.5 729.9
99829 Fiebre amari l la D015004 16541001 A95.0
99829 Fiebre amari l la D015004 16541001 A95.1
99829 Fiebre amari l la D015004 16541001 A95.9
83313 Fiebre botonosa D001907 186774005 A77.1
31205 Fiebre causada por mordeduras  de rata D011906 1685005 A25.0
31205 Fiebre causada por mordeduras  de rata D011906 1685005 A25.1
31205 Fiebre causada por mordeduras  de rata D011906 1685005 A25.9
64694 Fiebre de las  trincheras D014205 82214002 A79.0
99824 Fiebre de Lassa D007835 19065005 A96.2
91546 Fiebre de Lyme D008193 23502006 A69.2
64692 Fiebre de Oroya D001474 186825001 A44.0
340 Fiebre hemorrágica  con s índrome renal D006480 C535630 364756009 A98.5
340 Fiebre hemorrágica  con s índrome renal D006480 C535630 364756009 N08
83311 Fiebre maculosa  de las  Montañas  Rocosas D012373 186772009 A77.0
342 Fiebre mediterránea fami l iar D010505 12579009 E85.0 277.3
83595 Fiebre por garrapata de Colorado D003121 6452009 A93.2
781 Fiebre Q D011778 68981009 A78





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
91547 Fiebre recurrente D012061 420079008 A68.1
91547 Fiebre recurrente D012061 420079008 A68.9
3099 Fiebre reumática D012213 26424001 I00 390
3099 Fiebre reumática D012213 26424001 I01.0 390
3099 Fiebre reumática D012213 26424001 I01.1 390
3099 Fiebre reumática D012213 26424001 I01.2 390
3099 Fiebre reumática D012213 26424001 I01.8 390
3099 Fiebre reumática D012213 26424001 I01.9 390
2034 Fi larias is D005368 B74.0
2034 Fi larias is D005368 B74.1
2034 Fi larias is D005368 B74.2
2034 Fi larias is D005368 B74.3
2034 Fi larias is D005368 B74.4
2034 Fi larias is D005368 B74.8
2034 Fi larias is D005368 B74.9
2037 Fís tula  aorta-arteria  pulmonar C537782 Q21.4
99108 Foramen oval  patente D054092 204317008 Q21.1
2881 Fotosens ibi l idad cutánea - col i ti s  leta l C536224 L57.8 692.72
2056 Fructosuria  esencia l C538068 24338009 E74.1 271.2
349 Fucos idos is D005645 64716005 E77.1 271.8
2287 Fus ión de incis ivos  mandibulares C535997 K00.2
2064 Fus ión posterior de las  vértebras  lumbosacras  - blefaroptos is C536344 Q87.5
352 Galactosemia D005693 190745006 E74.2 271.1
351 Galactos ia l idos is C536411 35691006 E77.1 271.8
354 Gangl ios idos is  GM1 D016537 32917001 E75.1 330.1
2070 Gastroenteri tis  eos inofíl i ca C535952 359804008 K52.8 558.41
2368 Gastrosquis is D020139 72951007 Q79.3
53372 Geniospasmo o espasmo mandibular C537682 G25.3





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
99725 Gigantismo hipofisario D005877 80849007 E22.0
360 Gl ioblastoma D005909 63634009 C71.9
54370 Glomerulonefri ti s  membranoprol i ferativa  primaria D015432 80321008 N00.5 582.2
97280 Glucagonoma D005935 16424000 E16.8
99871 Granuloma eos inofíl i co D004803 129000002 C96.6
900 Granulomatos is  con pol iangeítis D014890 195353004 M31.3 446.4
86869 Granulomatos is  l infomatoide D008230 239940004 C83.8
2118 Hawkins inuria C535845 414380008 E70.2 270.2
157791 Hemangioendotel ioma epitel ioide D018323 84290008 D18.0
2122 Hemangioendotel ioma kapos i forme C537007 403983000 D18.0
199241 Hemangiomatos is  capi lar pulmonar C535861 233949008 D18.0
157835 Hemicrania  paroxís tica D051302 443094001 G44.0
2131 Hemiplejía  a l ternante de la  infancia C536589 230466004 G98 343.4
446 Hemocromatos is  neonatal C536394 6160004 E83.1
79230 Hemocromatos is  tipo 2 C537247 E83.1
225123 Hemocromatos is  tipo 3 C537248 E83.1
139491 Hemocromatos is  tipo 4 C537249 E83.1
98878 Hemofi l ia  A D006467 28293008 D66
98879 Hemofi l ia  B D002836 41788008 D67
68364 Hemoglobinopatía D006453 D56.0
68364 Hemoglobinopatía D006453 D56.1
68364 Hemoglobinopatía D006453 D56.2
68364 Hemoglobinopatía D006453 D56.3
68364 Hemoglobinopatía D006453 D56.4
68364 Hemoglobinopatía D006453 D56.8
68364 Hemoglobinopatía D006453 D56.9
68364 Hemoglobinopatía D006453 D57.0
68364 Hemoglobinopatía D006453 D57.1





Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
68364 Hemoglobinopatía D006453 D57.3
68364 Hemoglobinopatía D006453 D57.8
68364 Hemoglobinopatía D006453 D58.0
68364 Hemoglobinopatía D006453 D58.1
68364 Hemoglobinopatía D006453 D58.2
68364 Hemoglobinopatía D006453 D58.8
68364 Hemoglobinopatía D006453 D58.9
2132 Hemoglobinos is  C D006445 51053007 D58.2 282.7
447 Hemoglobinuria  paroxís tica  nocturna D006457 1963002 D59.5 283.2
90035 Hemoglobinuria  paroxís tica  por frío C538618 62871001 D59.6 283.2
100006 Hemorragia  cerebra l  hereditaria  con ami loidos is  tipo holandés D028243 C537944 56453003 E85.4
100006 Hemorragia  cerebra l  hereditaria  con ami loidos is  tipo holandés D028243 C537944 56453003 I68
99931 Hemosideros is  pulmonar idiopática C536281 40527005 E83.1 516.1
99931 Hemosideros is  pulmonar idiopática C536281 40527005 J99 516.1
2017 Hendidura  esternal C537489 54008006 Q76.7
2005 Hendidura  laringotraqueoesofágica  - hipoplas ia  pulmonar C537851 Q34.8
449 Hepatoblastoma D018197 45024009 C22.2
95159 Hepatoerythropoietic porphyria D017121 111386004 E80.2
2140 Hernia  diafragmática  congénita C538080 17190001 Q79.0
98892 Heterotopia  nodular periventricular D054091 Q04.8
400 Hidatidos is D004443 74942003 B67.0
400 Hidatidos is D004443 74942003 B67.1
400 Hidatidos is D004443 74942003 B67.2
400 Hidatidos is D004443 74942003 B67.3
400 Hidatidos is D004443 74942003 B67.4
400 Hidatidos is D004443 74942003 B67.5
400 Hidatidos is D004443 74942003 B67.6
400 Hidatidos is D004443 74942003 B67.7




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
400 Hidatidos is D004443 74942003 B67.9
2177 Hidranencefa l ia D006832 30023002 Q04.3
1041 Hidropes ía  feta l D015160 276508000 P56.0
1041 Hidropes ía  feta l D015160 276508000 P56.9
1041 Hidropes ía  feta l D015160 276508000 P83.2
243367 Hígado graso agudo del  embarazo C537957 91162000 O26.6
401 Himenolepias is D006925 44917000 B71.0
2195 Hiperaminoaciduria  dicarboxíl ica C536171 E72.0 270.8
93372 Hiperca lcemia  hipocalciúrica  fami l iar tipo 1 C537145 190868007 E83.5
101049 Hiperca lcemia  hipocalciúrica  fami l iar tipo 2 C537146 E83.5
101050 Hiperca lcemia  hipocalciúrica  fami l iar tipo 3 C537147 E83.5
163 Hiperferri tinemia  hereditaria  con cataratas  congénitas C538137 H26.0
657 Hiperinsul inismo a is lado congénito D044903 E16.1 251.2
411 Hiperl ipoproteinemia tipo 1 D008072 E78.3 272.5
412 Hiperl ipoproteinemia tipo 3 D006952 E78.2 272.5
413 Hiperl ipoproteinemia tipo 4 D006953 34528009 E78.1 272.1
70470 Hiperl ipoproteinemia tipo 5 D006954 34349009 E78.3
2203 Hiperl i s inemia D020167 58558003 E72.3 270.7
416 Hiperoxaluria  primaria D006959 E74.8 271.8
93598 Hiperoxaluria  primaria  tipo 1 C536414 E74.8
418 Hiperplas ia  suprarrenal  congénita D000312 237751000 E25.0 255.2
90790 Hiperplas ia  suprarrenal  congénita  l ipoide por deficiencia  de STAR C537027 E25.0 255.2
90795 Hiperplas ia  suprarrenal  congénita  por deficiencia  de 11-beta-hidroxi lasaC535978 124214007 E25.0 255.2
79101 Hiperprol inemia  tipo 2 C538385 124177001 E72.5 270.8
423 Hipertermia  mal igna D008305 405501007 T88.3
99819 Hiperti roidismo fami l iar gestacional C566384 E05.8
79495 Hipertricos is  congénita  genera l i zada l igada a l  X C538388 Q84.2
1023 Hipertricos is  congénita  genera l i zada tipo Ambras C536605 Q84.2
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2224 Hipertriptofanemia fami l iar C538393 E70.8 270.2
31153 Hipoal fa l ipoproteinemia D052456 E78.6
31154 Hipobetal ipoproteinemia D006995 E78.6
436 Hipofosfatas ia D007014 190859005 E83.3 275.3
2238 Hipoparati roidismo fami l iar a is lado C537156 E20.8 252.1
175 Hipoplas ia  de cartílago-pelo C535916 7720002 Q78.8
2249 Hipoplas ia  de cúbito - deficiencia  intelectual C536934 Q87.2
2092 Hipoplas ia  dérmica  focal D005489 2298005 Q82.8
2254 Hipoplas ia  pontocerebelosa  tipo 1 C548069 Q04.3 742.2
2524 Hipoplas ia  pontocerebelosa  tipo 2 C548070 Q04.3 742.2
97249 Hipoplas ia  pontocerebelosa  tipo 3 C548072 Q04.3
166063 Hipoplas ia  pontocerebelosa  tipo 4 C536716 Q04.3
166073 Hipoplas ia  pontocerebelosa  tipo 6 C548074 Q04.3
1122 Hipoplas ia  ulnar - pies  hendidos C536936 Q73.8
1166 Hipoplas ia  uni latera l  congénita  del  músculo depresor del  ángulo de la  bocaC535349 Q87.0
442 Hipotiroidismo congénito D003409 190268003 E00.0 246.1
442 Hipotiroidismo congénito D003409 190268003 E00.1 246.1
442 Hipotiroidismo congénito D003409 190268003 E00.2 246.1
442 Hipotiroidismo congénito D003409 190268003 E00.9 246.1
442 Hipotiroidismo congénito D003409 190268003 E03.0 246.1
442 Hipotiroidismo congénito D003409 190268003 E03.1 246.1
444 Hipotricos is  hereditaria  de Marie Unna C535912 Q84.0
55654 Hipotricos is  s imple C537160 L65.8
2157 Histidinemia C538320 124628005 E70.8 270.5
2158 Histidinuria  renal C538321 E70.8
2023 Histioci toma fibroso mal igno D051677 C49.9
389 Histioci tos is  de células  de Langerhans D006646 65399007 C96.0 277.89
389 Histioci tos is  de células  de Langerhans D006646 65399007 C96.5 277.89
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157987 Histioci tos is  de células  no Langerhans D015616 D76.3 252.0
137675 Histiocytoid cardiomyopathy C535584 I42.0
390 Histoplasmos is D006660 12962009 B39.0
390 Histoplasmos is D006660 12962009 B39.1
390 Histoplasmos is D006660 12962009 B39.2
390 Histoplasmos is D006660 12962009 B39.3
390 Histoplasmos is D006660 12962009 B39.4
390 Histoplasmos is D006660 12962009 B39.5
390 Histoplasmos is D006660 12962009 B39.9
2162 Holoprosencefa l ia D016142 30915001 Q04.2
2168 Homocarnos inos is C535328 61764000 E72.8 270.8
455 Ictios is  epidermol ítica  superficia l D053560 254169002 Q80.8
79503 Ictios is  his trix de Curth-Mackl in C536088 254170001 Q80.8
79504 Ictios is  his trix gravior C536087 Q80.0
313 Ictios is  lamelar D017490 205550003 Q80.2
461 Ictios is  reces iva  l igada a l  X D016114 402771003 Q80.1
42062 Iminogl icinuria C536285 84121007 E72.0
463 Incidentaloma suprarrenal C538238 127021009 D35.0
464 Incontinencia  pigmentaria D007184 367520004 Q82.3
183660 Inmunodeficiencia  combinada grave D016511 31323000 D81.0
183660 Inmunodeficiencia  combinada grave D016511 31323000 D81.1
183660 Inmunodeficiencia  combinada grave D016511 31323000 D81.2
183660 Inmunodeficiencia  combinada grave D016511 31323000 D81.3
183660 Inmunodeficiencia  combinada grave D016511 31323000 D81.9
277 Inmunodeficiencia  combinada grave por deficiencia  de adenos ina desaminasaC531816 D81.3 279.2
1572 Inmunodeficiencia  común variable D017074 23238000 D83.0 279.06
1572 Inmunodeficiencia  común variable D017074 23238000 D83.1 279.06
1572 Inmunodeficiencia  común variable D017074 23238000 D83.2 279.06
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1572 Inmunodeficiencia  común variable D017074 23238000 D83.9 279.06
88642 Insens ibi l idad congénita  a l  dolor asociada a  canalopatía D009477 D000699 403605007 G60.8
466 Insomnio fami l iar fata l D034062 83157008 A81.8
97279 Insul inoma D007340 25324008 E16.8
469 Intolerancia  hereditaria  a  la  fructosa D005633 20052008 E74.1 271.2
472 Isosporos is D021865 371423007 A07.3
2373 Laringomalacia  dominante congénita D055092 253737007 Q31.5
46059 Latosterolos is C537880 Q87.8
99900 LCAD C535690 237996001 E71.3
549 Legionelos is D007877 D007876 195889001 A48.1
64720 Leiomiosarcoma D007890 C49.9
507 Leishmanias is D007896 80612004 B55.0
507 Leishmanias is D007896 80612004 B55.1
507 Leishmanias is D007896 80612004 B55.2
507 Leishmanias is D007896 80612004 B55.9
548 Lepra D007918 81004002 A30.0
548 Lepra D007918 81004002 A30.1
548 Lepra D007918 81004002 A30.2
548 Lepra D007918 81004002 A30.3
548 Lepra D007918 81004002 A30.4
548 Lepra D007918 81004002 A30.5
548 Lepra D007918 81004002 A30.8
548 Lepra D007918 81004002 A30.9
509 Leptospiros is D007922 77377001 A27.0
509 Leptospiros is D007922 77377001 A27.8
509 Leptospiros is D007922 77377001 A27.9
98837 Leucemia aguda bi fenotípica D015456 128818009 C95.0
86851 Leucemia aguda de l ina je mixto D015456 128818009 C95.0
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520 Leucemia aguda promielocítica D015473 28950004 C92.4
86849 Leucemia basofíl i ca  aguda D015471 69077002 C94.7
58017 Leucemia de células  peludas D007943 54087003 C91.4
67038 Leucemia l infocítica  crónica  de células  B D015451 51092000 C91.1
98851 Leucemia mastocítica D007946 110002002 C94.3
519 Leucemia mieloide aguda D015470 17788007 C92.0
98824 Leucemia mieloide crónica  atípica D054438 188736006 C92.2
98823 Leucemia mielomonocítica  crónica D015477 127225006 C93.1
86834 Leucemia mielomonocítica  juveni l D054429 128832006 C93.3
514 Leucemia monoblástica  aguda D007948 277601005 C92.7
86829 Leucemia neutrofíl i ca  crónica D015467 128834007 D47.1
86852 Leucemia prol infocítica  de células  B D054403 128820007 C91.3
86871 Leucemia prol infocítica  de células  T D015461 128821006 C91.6
86875 Leucemia/l infoma de células  T del  adulto D015459 77430005 C91.5
512 Leucodistrofia  metacromática D007966 C538597 238031009 E75.2 330.0
85136 Leucoencefa lopatía  quís tica  s in megalencefa l ia C567845 E75.2 348.3
36383 Leucoencefa lopatía  vascular fami l iar C531642 I67.3
2387 Leuconiquia  tota l C535889 Q84.4
95854 Levocardia D007979 205769006 Q24.1
36204 Linfangiectas ia  intestina l D008201 197260007 I89.0 457.1
90362 Linfangiectas ia  intestina l  primaria C536567 6124009 I89.0 457.1
2414 Linfangiectas ias  quís ticas  pulmonares C537727 45142002 Q33.8
538 Linfangioleiomiomatos is D018192 73017001 D48.7 212.3
33001 Linfedema - dis tiquias is C537710 8634009 Q82.0
98841 Linfoma anaplás ico de células  grandes D017728 277637000 C84.6
98841 Linfoma anaplás ico de células  grandes D017728 277637000 C84.7
178536 Linfoma cutáneo primario de células  B de la  zona marginal D018442 404140004 C83.0
171901 Linfoma cutáneo primario de células  T D016410 C84.8
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543 Linfoma de Burki tt D008228 D002051 77381001 C83.7
52416 Linfoma de células  del  manto D020522 74654000 C83.1
86880 Linfoma de células  T asociado a  una enteropatía D058527 103686008 C86.2
98845 Linfoma de Hodgkin clás ico rico en l infoci tos D006689 118607005 C81.4
544 Linfoma di fuso de células  B grandes D016403 46732000 C83.3
86879 Linfoma extranodal  nasa l  de células  NK/T D054391 414166008 C86.0
545 Linfoma fol icular D008224 55150002 C82.0
545 Linfoma fol icular D008224 55150002 C82.1
545 Linfoma fol icular D008224 55150002 C82.2
545 Linfoma fol icular D008224 55150002 C82.3
545 Linfoma fol icular D008224 55150002 C82.4
545 Linfoma fol icular D008224 55150002 C82.5
545 Linfoma fol icular D008224 55150002 C82.6
545 Linfoma fol icular D008224 55150002 C82.7
545 Linfoma fol icular D008224 55150002 C82.9
48686 Linfoma primario de cavidades D054685 128800006 C83.8
86884 Linfoma subcutáneo de células  T tipo panicul i ti s C537503 103682005 C83.6
98306 Lipodistrofia  parcia l  fami l iar D052496 E88.1
216 Lipofuscinos is  neuronal  ceroide D009472 42012007 E75.4 330.1
79262 Lipofuscinos is  neuronal  ceroide del  adulto C537950 62009002 E75.4 330.1
79263 Lipofuscinos is  neuronal  ceroide infanti l C537948 58258004 E75.4 330.1
333 Lipogranulomatos is  de Farber D055577 C537075 79935000 E75.2 272.8
2396 Lipomatos is  encefa locraneocutánea C535736 238905009 E88.2
69078 Liposarcoma D008080 49430005 C49.9
99967 Liposarcoma mixoide/de células  redondas D018208 27849002 C49.9
525 Liquen plano pi lar C535892 64540004 L66.1
48471 Lisencefa l ia D054082 Q04.3
533 Lis terios is D008088 4241002 A32.0
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533 Lis terios is D008088 4241002 A32.7
533 Lis terios is D008088 4241002 A32.8
533 Lis terios is D008088 4241002 A32.9
2404 Loias is D008118 44250009 B74.3
535 Lupus  eri tematoso cutáneo D008178 7119001 L93.0
535 Lupus  eri tematoso cutáneo D008178 7119001 L93.1
535 Lupus  eri tematoso cutáneo D008178 7119001 L93.2
90281 Lupus  eri tematoso discoide D008179 200938002 L93.0
90285 Lupus  eri tematoso panicul i ti s D015435 15084002 L93.2
90280 Lupus  sabañón C535924 72470008 L93.2
33226 Macroglobul inemia  de Waldenström D008258 35562000 C88.0
156207 Macroglos ia D008260 C531735 Q38.2
2430 Macroglos ia  dominante C531735 270516002 Q38.2
673 Malaria D008288 61462000 B50.0
673 Malaria D008288 61462000 B50.8
673 Malaria D008288 61462000 B50.9
673 Malaria D008288 61462000 B51.0
673 Malaria D008288 61462000 B51.8
673 Malaria D008288 61462000 B51.9
673 Malaria D008288 61462000 B52.0
673 Malaria D008288 61462000 B52.8
673 Malaria D008288 61462000 B52.9
673 Malaria D008288 61462000 B53.0
673 Malaria D008288 61462000 B53.1
673 Malaria D008288 61462000 B53.8
673 Malaria D008288 61462000 B54
557 Malformación anorrectal  a is lada C537771 Q42.0
557 Malformación anorrectal  a is lada C537771 Q42.1
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557 Malformación anorrectal  a is lada C537771 Q42.3
211266 Malformación arteriovenosa D001165 Q27.3
46724 Malformación arteriovenosa cerebra l D002538 Q28.2
1566 Malformación de Dandy-Walker - pol idacti l ia  postaxia l C535771 Q87.8
83454 Malformación glomuvenosa C536827 403969002 Q27.8
64722 Masti tis  granulomatosa D058890 237444008 N61
79455 Mastoci toma cutáneo D054705 Q82.2
98292 Mastoci tos is D008415 C96.2
98292 Mastoci tos is D008415 D47.0
98292 Mastoci tos is D008415 Q82.2
66646 Mastoci tos is  cutánea D034701 397012002 Q82.2
79457 Mastoci tos is  cutánea maculopapular D014582 78745000 Q82.2
2467 Mastoci tos is  s i s témica D034721 397016004 C96.2
2475 Mechón blanco con anomal ías  múltiples C536700 Q87.8
616 Meduloblastoma D008527 C71.6
2481 Melanocitos is  neurocutánea C537387 D22.3
2481 Melanocitos is  neurocutánea C537387 D22.4
2481 Melanocitos is  neurocutánea C537387 D22.5
2481 Melanocitos is  neurocutánea C537387 D22.6
2481 Melanocitos is  neurocutánea C537387 D22.7
39044 Melanoma uveal C536494 255012009 C69.3
550 MELAS D017241 39925003 G71.3 277.87
31202 Mel ioidos is D008554 428111003 A24.1
31202 Mel ioidos is D008554 428111003 A24.2
31202 Mel ioidos is D008554 428111003 A24.3
31202 Mel ioidos is D008554 428111003 A24.4
2485 Melorreostos is D008557 44697002 M85.8
2495 Meningioma D008579 19453003 D32.9




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
33475 Meningitis  meningocócica D008585 192644005 G01
55655 Meningitis  neumocócica D008586 51169003 G00.1
551 MERRF D017243 68448003 G71.3 277.8
50251 Mesotel ioma D008654 62064005 C45.0
2582 Mialgia  eos inofi l ia  l igadas  a  triptófano D016603 403735006 M35.8
75110 Mias is D009198 60412004 B87.0
75110 Mias is D009198 60412004 B87.1
75110 Mias is D009198 60412004 B87.2
75110 Mias is D009198 60412004 B87.3
75110 Mias is D009198 60412004 B87.4
75110 Mias is D009198 60412004 B87.8
75110 Mias is D009198 60412004 B87.9
504 Mias is  progres iva D007815 19362000 B87.0
589 Miastenia  grave D009157 G70.0 273.8
2583 Micetoma D008271 95881004 B47.0
2583 Micetoma D008271 95881004 B47.1
2583 Micetoma D008271 95881004 B47.9
2513 Microcefa l ia  - a lbinismo - anomal ías  digi ta les C537322 Q87.8
2522 Microcefa l ia  - anomal ías  de fus ión de las  vértebras  cervica les C537325 Q87.8
2519 Microcefa l ia  - epi leps ia  - deficiencia  intelectual  - cardiopatía C537544 Q87.8
2526 Microcefa l ia  - l infedema - coriorretinopatía C537711 Q87.8
2515 Microcefa l ia  - miocardiopatía C537324 C536711 Q87.8
2514 Microcefa l ia  autosómica  dominante C537323 Q02
99742 Microcefa l ia  leta l  de Amish C538247 Q02
2535 Microcórnea - corectopia  - hipoplas ia  macular C537551 Q15.8
2536 Microcórnea - glaucoma - ausencia  de senos  frontales C537552 Q15.8
2538 Microgastria   - anomal ía  de miembros C537554 Q87.8
2552 Microsporidios is D016881 61842000 B60.8




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
2554 Microtia  - anomal ías  esqueléticas  - estatura  baja C538012 Q87.1
29073 Mieloma múltiple D009101 55921005 C90.0
217604 Miocardiopatía  di latada D002311 I42.0 425.4
217607 Miocardiopatía  di latada fami l iar C536231 I42.0 425.4
592 Miofasci tis  macrofágica C537829 M60.8 728.8
141148 Miohiperplas ia  hemifacia l C535862 Q67.4
596 Miopatía  centronuclear l igada a l  X C538647 46804001 G71.2
53347 Miopatía  de Brody C536607 G71.8
168572 Miopatía  de los  nativos  amerindios C538343 G71.2
45448 Miopatía  de Miyoshi C537480 G71.0 359.1
603 Miopatía  dis ta l  de tipo Welander, tipo sueco C536690 G71.0 359.1
602 Miopatía  dis ta l  tipo Nonaka C536816 G71.8 359.1
606 Miopatía  miotónica  proximal D020967 G71.1 359.1
206966 Miopatía  mitocondria l D017240 G71.3 359.0
2597 Miopatía  mitocondria l  - acidos is  láctica  - sordera C537476 G71.3 359.0
2598 Miopatía  mitocondria l  con anemia s ideroblástica C536101 G71.3 359.0
607 Miopatía  nemal ínica D017696 75072002 G71.2 359.0
610 Miopatía  tipo Bethlem C535436 G71.0 359.1
612 Miotonía  agravada por potas io C538353 G71.1 359.2
615 Mixoma auricular C538262 D15.1
99927 Mola  hidati forme D006828 48430004 O01.0
99927 Mola  hidati forme D006828 48430004 O01.1
99927 Mola  hidati forme D006828 48430004 O01.9
573 Moni lethrix D056734 Q84.1
16 Monocromatismo de conos  azules C538165 C536238 24704003 H53.5 368.5
281 Monosomía 5p C538482 D003410 Q93.4
576 Mucol ipidos is  tipo II C538602 70199000 E77.0 272.7
79213 Mucopol isacaridos is D009083 E76.0
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79213 Mucopol isacaridos is D009083 E76.2
79213 Mucopol isacaridos is D009083 E76.3
579 Mucopol isacaridos is  tipo 1 D008059 75610003 E76.0 277.5
580 Mucopol isacaridos is  tipo 2 D016532 70737009 E76.1 277.5
581 Mucopol isacaridos is  tipo 3 D009084 59990008 E76.2 277.5
582 Mucopol isacaridos is  tipo 4 D009085 378007 E76.2 277.5
583 Mucopol isacaridos is  tipo 6 D009087 52677002 E76.2 277.5
584 Mucopol isacaridos is  tipo 7 D016538 43916004 E76.2 277.5
2073 Narcoleps ia  con cataplexia D009290 60380001 G47.4 347.01
2695 Nariz bífida C535441 204521002 Q30.2
95455 Necról is i s  epidérmica  tóxica D004816 L51.2
91500 Nefri ti s  tubulointersticia l  y s índrome de uveitis C536922 418839003 N10 590.1
654 Nefroblastoma D009396 25081006 C64
2665 Nefroma mesoblástico congénito D018201 11793003 D41.0
2668 Nefropatía  - sordera  - hiperparati roidismo C536401 Q87.8
2669 Nefros is  - sordera  - anomal ías  del  tracto urinario y digi ta les C536402 Q87.8
652 Neoplas ia  endocrina  múltiple tipo 1 D018761 30664006 D44.8
247698 Neoplas ia  endocrina  múltiple tipo 2A D018813 D44.8
247709 Neoplas ia  endocrina  múltiple tipo 2B D018814 D44.8
3398 Neoplas ia  epitel ia l  tímica C536905 128621008 C37
3398 Neoplas ia  epitel ia l  tímica C536905 128621008 D15.0
1302 Neumonía  con organización criptogénica D018549 J84.1 516.8
31740 Neumonitis  por hipersens ibi l idad D000542 37471005 J67.0 495.9
31740 Neumonitis  por hipersens ibi l idad D000542 37471005 J67.1 495.9
31740 Neumonitis  por hipersens ibi l idad D000542 37471005 J67.2 495.9
31740 Neumonitis  por hipersens ibi l idad D000542 37471005 J67.3 495.9
31740 Neumonitis  por hipersens ibi l idad D000542 37471005 J67.4 495.9
31740 Neumonitis  por hipersens ibi l idad D000542 37471005 J67.5 495.9
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31740 Neumonitis  por hipersens ibi l idad D000542 37471005 J67.7 495.9
31740 Neumonitis  por hipersens ibi l idad D000542 37471005 J67.8 495.9
31740 Neumonitis  por hipersens ibi l idad D000542 37471005 J67.9 495.9
221091 Neuralgia  del  trigémino D014277 31681005 G50.0
60039 Neuralgia  pudenda D060545 M79.2
635 Neuroblastoma D009447 C536408 432328008 C74.9
157850 Neurodegeneración asociada a  pantotenato-quinasa D006211 G23.0
385 Neurodegeneración con acúmulo cerebra l  de hierro C538421 G23.0 333.0
2677 Neuroepitel ioma D018241 C71.9
157846 Neuroferri tinopatía C548080 G23.0
638 Neurofibromatos is  - s índrome de Noonan D009456 C537393 Q87.1
636 Neurofibromatos is  tipo 1 D009456 C538607 92824003 Q85.0 252.0
637 Neurofibromatos is  tipo 2 D016518 D009464 126949007 Q85.0
93921 Neurofibromatos is  tipo 3 C536641 254240003 Q85.0
70595 Neuropatía  atáxica  sens i tiva  - disartria  - ofta lmoplejía C537583 G71.3
643 Neuropatía  axonal  gigante D056768 128207002 G60.8
140450 Neuropatía  motora  y sens i tiva  hereditaria D015417 G60.0 356.1
90117 Neuropatía  motora  y sens i tiva  hereditaria , tipo Okinawa C535717 G60.0 356.8
140471 Neuropatía  sens i tiva  y autonómica hereditaria D009477 G60.8 356.2
64752 Neuropatía  sens i tiva  y autonómica hereditaria  tipo 5 D000699 128206006 G60.8
2686 Neutropenia  cícl ica C536227 191347008 D70 288.0
42738 Neutropenia  congénita  grave C537592 89655007 D70
624 Nevus  flamígero múltiple fami l iar D019339 Q82.5
31204 Nocardios is C536125 29227009 A43.0
31204 Nocardios is C536125 29227009 A43.1
31204 Nocardios is C536125 29227009 A43.8
31204 Nocardios is C536125 29227009 A43.9
2700 NOMA D009625 18116006 A69.0
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2737 Oncocercos is D015827 D009855 240842000 B73
2746 Ops ismodisplas ia C537122 254068007 Q78.8
248095 Osteoartropatía  hipertrófica  primaria D010004 M89.4
58040 Osteoblastoma D018215 D16.0
58040 Osteoblastoma D018215 D16.1
58040 Osteoblastoma D018215 D16.3
58040 Osteoblastoma D018215 D16.4
58040 Osteoblastoma D018215 D16.5
58040 Osteoblastoma D018215 D16.6
58040 Osteoblastoma D018215 D16.7
58040 Osteoblastoma D018215 D16.8
2764 Osteocondri tis  desecante D010008 M93.2
1517 Osteocondrodisplas ia  hipertricótica  tipo Cantu C535572 Q87.3
665 Osteodistrofia  hereditaria  de Albright C537045 58833000 E20.1 275.4
666 Osteogénes is  imperfecta D010013 78314001 Q78.0
2772 Osteogénes is  imperfecta  - microcefa l ia  - cataratas C537558 Q78.0
216812 Osteogénes is  imperfecta  tipo 3 C536044 385483009 Q78.0
216820 Osteogénes is  imperfecta  tipo 4 C536045 205497004 Q78.0
216828 Osteogénes is  imperfecta  tipo 5 C536046 Q78.0
85195 Osteól is i s  expans iva, forma fami l iar C536335 254153009 M89.5 733.9
2780 Osteopatía  estriada - escleros is  craneal C536053 254129003 Q78.8
2781 Osteopetros is D010022 Q78.2
2785 Osteopetros is  con acidos is  tubular renal C536058 254122007 Q78.2
2783 Osteopetros is  dominante tipo 1 C536056 Q78.2
2788 Osteoporos is  - pseudogl ioma C536063 254112001 Q87.5
668 Osteosarcoma D012516 21708004 C41.9
2014 Paladar hendido D002972 87979003 Q35.1
2014 Paladar hendido D002972 87979003 Q35.3
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2014 Paladar hendido D002972 87979003 Q35.7
2014 Paladar hendido D002972 87979003 Q35.9
171700 Panbronqui l iol i ti s  di fusa C536174 J44.8
674 Páncreas  accesorio C536003 79037006 Q45.3
675 Páncreas  anular C536376 40315008 Q45.1
677 Pancreatoblastoma C537162 53618008 C25.1
33577 Panicul i ti s  nodular no supurativa D010201 33760009 M35.6 729.3
2807 Papi loma del  plexo coroideo D020288 18021007 D33.0
64745 Pápulas  urticaria les  pruriginosas  y placas  de embarazo C535817 88697005 O26.8
679 Papulos is  atrófica  mal igna D054853 I77.8 453.9
98842 Papulos is  l infomatoide D017731 31047003 C86.6
2309 Paquioniquia  congénita D053549 39427000 Q84.5
73260 Paracoccidiomicos is D010229 59925007 B41.0
73260 Paracoccidiomicos is D010229 59925007 B41.7
73260 Paracoccidiomicos is D010229 59925007 B41.8
73260 Paracoccidiomicos is D010229 59925007 B41.9
206976 Pará l i s i s  periódica D010245 G72.3
682 Pará l i s i s  periódica  hiperca lémica D020513 C535409 278513006 G72.3 359.3
681 Pará l i s i s  periódica  hipocalémica D020514 82732003 G72.3 359.3
683 Pará l i s i s  supranuclear progres iva D013494 G23.1 333.0
99750 Pará l i s i s  supranuclear progres iva  atípica C537240 G23.1
684 Paramiotonía  congénita  de Von Eulenburg C538616 G71.1 359.29
100991 Paraplejía  espástica  autosómica  dominante tipo 10 C537482 G11.4
100993 Paraplejía  espástica  autosómica  dominante tipo 12 C537484 G11.4
100994 Paraplejía  espástica  autosómica  dominante tipo 13 C537485 G11.4
100999 Paraplejía  espástica  autosómica  dominante tipo 19 C536856 G11.4
101009 Paraplejía  espástica  autosómica  dominante tipo 29 C536863 G11.4
100984 Paraplejía  espástica  autosómica  dominante tipo 3 C536864 G11.4
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100988 Paraplejía  espástica  autosómica  dominante tipo 6 C536866 G11.4
100989 Paraplejía  espástica  autosómica  dominante tipo 8 C536867 G11.4
100990 Paraplejía  espástica  autosómica  dominante tipo 9 C536868 G11.4
2822 Paraplejía  espástica  autosómica  reces iva  tipo 11 C538335 C537483 G11.4
100995 Paraplejía  espástica  autosómica  reces iva  tipo 14 C537486 G11.4
100996 Paraplejía  espástica  autosómica  reces iva  tipo 15 C536642 G11.4
101005 Paraplejía  espástica  autosómica  reces iva  tipo 25 C536861 G11.4
101006 Paraplejía  espástica  autosómica  reces iva  tipo 26 C536862 G11.4
100986 Paraplejía  espástica  autosómica  reces iva  tipo 5A C536871 G11.4
100997 Paraplejía  espástica  l igada a l  X tipo 16 C536643 G11.4
99015 Paraplejía  espástica  tipo 2 C536857 G11.4
97352 Pelagra D010383 418186002 E52
170 Pelo lanoso C536745 52564001 Q84.1
703 Pemfigoide bul loso D010391 77090002 L12.0 694.5
63275 Penfigoide gestationis D006559 86081009 L12.8
2842 Penoescrotal  transpos ición C536650 Q55.8
1335 Pentalogía  de Cantrel l D058502 281587000 Q89.7
11 Pentasomía X C535319 43248007 Q97.1
2843 Pentosuria C536652 55824003 E74.8 271.8
707 Peste D015009 D010930 83436008 A20.0
707 Peste D015009 D010930 83436008 A20.1
707 Peste D015009 D010930 83436008 A20.2
707 Peste D015009 D010930 83436008 A20.3
707 Peste D015009 D010930 83436008 A20.7
707 Peste D015009 D010930 83436008 A20.8
707 Peste D015009 D010930 83436008 A20.9
3003 Picnoacondrogénes is C536251 Q78.8
763 Picnodisostos is D058631 Q78.8
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91414 Pi lomatrixoma D018296 44155009 C44.3
91414 Pi lomatrixoma D018296 44155009 C44.6
48104 Pioderma gangrenoso D017511 74578003 L88 686.0
764 Piomios i tis D052880 65110003 M60.0 728.0
2897 Pityrias is  rubra  pi laris D010916 3755001 L44.0 696.4
86855 Plasmacitoma D010954 10639003 C90.2
86855 Plasmacitoma D010954 10639003 C90.3
2900 Pleonosteos is C537118 41656005 Q68.8
2505 Pl iegues  ci rculares  benignos  múltiples  de la  piel  de las  extremidadesC537575 239142006 Q82.8
727 Pol iangeítis  microscópica D055953 M31.7 447.8
767 Pol iarteri ti s  nodosa D010488 155441006 M30.0 446.0
729 Pol ici temia  vera D011087 109992005 D45
728 Pol icondri tis  recidivante D011081 72275000 M94.1 733.99
2913 Pol idacti l ia D017689 Q69.0
2913 Pol idacti l ia D017689 Q69.1
2913 Pol idacti l ia D017689 Q69.2
2913 Pol idacti l ia D017689 Q69.9
3453 Pol iendocrinopatía  autoinmune tipo 1 C538275 E31.0 258.1
732 Pol imios i tis D017285 31384009 M33.2 710.4
2912 Pol iomiel i ti s D011051 398102009 A80.0
2912 Pol iomiel i ti s D011051 398102009 A80.1
2912 Pol iomiel i ti s D011051 398102009 A80.2
2912 Pol iomiel i ti s D011051 398102009 A80.3
2912 Pol iomiel i ti s D011051 398102009 A80.4
2912 Pol iomiel i ti s D011051 398102009 A80.9
96321 Pol iploidía D011123 48099008 Q92.7
733 Pol ipos is  adenomatosa fami l iar D011125 D12.6
220460 Pol ipos is  adenomatosa fami l iar atenuada C538265 D12.6
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99810 Porencefa l ia  fami l iar C536850 Q04.6
738 Porfi ria D011164 E80.0
738 Porfi ria D011164 E80.1
738 Porfi ria D011164 E80.2
79276 Porfi ria  aguda intermitente D017118 234422006 E80.2 277.1
101330 Porfi ria  cutánea tarda D017119 61860000 E80.1
79358 Poroqueratos is D017499 Q82.8
2965 Prolactinoma D015175 34337008 D35.2
2965 Prolactinoma D015175 34337008 E22.1
95458 Prolapso de la  vá lvula  tricúspide D014263 253383003 Q22.8
79278 Protoporfi ria  eri tropoyética D046351 51022005 E80.0 277.1
2976 Pseudo leprechaunismo de Patterson C536310 E34.8
750 Pseudoacondroplas ia C535819 22567005 Q77.8
756 Pseudohipoaldosteronismo tipo 1 D011546 43941006 N25.8
97593 Pseudohipoparati roidismo D011547 E20.1 275.4
94089 Pseudohipoparati roidismo tipo 1B C548075 E20.1
79444 Pseudohipoparati roidismo tipo 1C C548076 E20.1 275.4
94090 Pseudohipoparati roidismo tipo 2 C548077 42183005 E20.1
26790 Pseudomixoma peri toneal D011553 112679004 C78.6
99811 Pseudoobstrucción intestina l  neuronal C537394 K59.8
129 Pseudopelada de Brocq C531609 238731001 L66.0
79445 Pseudopseudohipoparati roidismo D011556 E20.1 275.4
758 Pseudoxantoma elástico D011561 252246005 Q82.8
95708 Pubertad precoz D011629 E22.8
95708 Pubertad precoz D011629 E30.1
3000 Pubertad precoz fami l iar l imitada a l  varón C536961 237818003 E30.1 259.1
2947 Pulgar tri fa lángico - braquiectrodacti l ia C536564 Q74.8
99908 Pulmón del  criador de pájaros D001716 85407005 J67.2
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3002 Púrpura  trombocitopénica  inmune D016553 234490009 D69.3 287.3
54057 Púrpura  trombocitopénica  trombótica D011697 78129009 M31.1 287.3
93585 Púrpura  trombocitopénica  trombótica  adquirida C536901 M31.3 446.6
2334 Querati tis  autosómica  dominante C537022 H16.8 370.8
67043 Querati tis  por acantoamoeba D015823 231896005 B60.1
67043 Querati tis  por acantoamoeba D015823 231896005 H16.8
156071 Queratoconos D007640 H18.6
1366 Queratodermia  palmoplantar autosómica  reces iva  y a lopecia  congénitaC535336 Q82.8
1366 Queratodermia  palmoplantar autosómica  reces iva  y a lopecia  congénitaC535336 Q84.0
2339 Queratos is  fol icular enanismo atrofia  cerebra l C536158 Q87.1
2340 Queratos is  fol icular espinulosa  decalvante C536159 Q82.8
499 Querión de Celso C536165 B35.0
184 Querubismo D002636 76098004 K10.8 526.8
2356 Quiste aracnoideo D016080 33595009 G93.0 348.0
2357 Quiste broncogénico D001994 9550003 J98.4
488 Quiste uracal D014496 17234001 Q64.4
780 Rabdomiosarcoma D012208 30924005 C49.9
99756 Rabdomiosarcoma a lveolar D018232 63449009 C49.9
99757 Rabdomiosarcoma embrionario D018233 14269005 C49.9
770 Rabia D011818 14168008 A82.0
770 Rabia D011818 14168008 A82.1
770 Rabia D011818 14168008 A82.9
178517 Reticulos is  pagetoide loca l i zada D056267 404120006 C84.0
790 Retinoblastoma D012175 19906005 C69.2
3086 Retinocoroidopatía  vítrea  autosómica  dominante C536352 H35.5
90050 Retinopatía  del  prematuro D012178 415297005 H35.1 362.2
791 Retinos is  pigmentaria D012174 H35.5 362.7
1851 Riñón displás ico multiquís tico D021782 204962002 Q61.4
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97363 Riñón displás ico multiquís tico uni latera l D021782 Q61.4
1309 Riñón esponjoso medular D007691 236443009 Q61.5
3124 Sacaropinuria C537218 111397004 E72.3 270.8
54368 Sarcocis tos is D012523 88905005 A07.8
797 Sarcoidos is D012507 D86.0 135
797 Sarcoidos is D012507 D86.1 135
797 Sarcoidos is D012507 D86.2 135
797 Sarcoidos is D012507 D86.3 135
797 Sarcoidos is D012507 D86.8 135
797 Sarcoidos is D012507 D86.9 135
86897 Sarcoma de células  de Langerhans D054752 128814006 C96.4
86902 Sarcoma de células  dendríticas  fol iculares D054740 128816008 C96.4
86900 Sarcoma de células  dendríticas  interdigi tante D054739 128815007 C96.4
33276 Sarcoma de Kapos i D012514 49937004 C46.0
33276 Sarcoma de Kapos i D012514 49937004 C46.1
33276 Sarcoma de Kapos i D012514 49937004 C46.2
33276 Sarcoma de Kapos i D012514 49937004 C46.3
33276 Sarcoma de Kapos i D012514 49937004 C46.7
33276 Sarcoma de Kapos i D012514 49937004 C46.8
33276 Sarcoma de Kapos i D012514 49937004 C46.9
66661 Sarcoma de mastoci tos D012515 13583002 C96.2
213711 Sarcoma del  estroma endometria l D018203 C54.1
86896 Sarcoma his tiocítico D054747 109988003 C96.8
86850 Sarcoma mieloide D023981 35287006 C92.3
3129 Sarcos inemia C537236 64852002 E72.5 270.8
3104 Secuencia  de Robin - ol igodacti l ia C535688 Q87.0
3166 Sia luria C537332 34566007 E77.8 275.8
90025 Sindacti l ia D013576 Q70.0
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90025 Sindacti l ia D013576 Q70.2
90025 Sindacti l ia D013576 Q70.3
90025 Sindacti l ia D013576 Q70.4
90025 Sindacti l ia D013576 Q70.9
93403 Sindacti l ia  tipo 2 C538153 Q70.0
93403 Sindacti l ia  tipo 2 C538153 Q70.2
93404 Sindacti l ia  tipo 3 C538154 Q70.1
93406 Sindacti l ia  tipo 5 C538155 Q70.0
93406 Sindacti l ia  tipo 5 C538155 Q70.2
195 Síndrome "cat-eye" C535918 26445008 Q92.8
7 Síndrome 3C C535313 Q87.8
8 Síndrome 47,XYY D014997 C535317 Q98.5
10 Síndrome 48,XXYY D007713 403760006 Q98.8
958 Síndrome acrorenomandibular C535665 Q87.8
978 Síndrome ADULT C538052 Q87.2
1028 Síndrome amelo-ónico-hipohidrótico C538245 Q82.4
1133 Síndrome AREDYLD C537427 Q87.8
137888 Síndrome aurículo-condi lar C538270 Q75.8
107 Síndrome BOR D019280 290006 Q87.8
135 Síndrome CACH C537420 E75.2 341.8
71279 Síndrome CANOMAD C537980 G61.8
1340 Síndrome cardio-facio-cutáneo C535579 403770008 Q87.8
1377 Síndrome cataratas  - microcórnea C538287 Q13.8
138 Síndrome CHARGE D058747 47535005 Q87.8
1458 Síndrome CODAS C536434 Q87.8
1412 Síndrome con coal ición tarso-carpal C536943 Q74.8
168796 Síndrome corazón-mano tipo es loveno C535852 Q87.2
1529 Síndrome craneofacia l -sordera-mano C536453 Q87.0




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
916 Síndrome de Aase-Smith C535332 Q87.8
920 Síndrome de abléfaron - macrostomía C535557 Q87.0
921 Síndrome de Abruzzo-Erickson C535559 Q87.8
2561 Síndrome de Ackerman C538170 K00.2
974 Síndrome de Adams-Ol iver C538225 34748004 Q87.2
50 Síndrome de Aicardi D058540 80651009 Q04.0
51 Síndrome de Aicardi -Goutières C535607 230312006 G31.8 330.0
52 Síndrome de Alagi l le D016738 31742004 Q44.7
59 Síndrome de Al lan-Herndon-Dudley C537047 E03.1 318.1
1005 Síndrome de a lopecia  - contracturas  - enanismo - deficiencia  intelectualC537051 Q87.8
1008 Síndrome de a lopecia-epi leps ia-piorrea-discapacidad intelectual C537057 Q87.8
726 Síndrome de Alpers D002549 20415001 G31.8 330.8
63 Síndrome de Alport D009394 399340005 Q87.8
88918 Síndrome de Alport tipo dominante C536586 Q87.8
88919 Síndrome de Alport tipo reces ivo C536587 Q87.8
64 Síndrome de Als tröm D056769 63702009 Q87.8 278.0
1021 Síndrome de amauros is -hipertricos is C536604 H35.5
1031 Síndrome de amelogénes is  imperfecta-nefrocalcinos is C538241 109477002 K00.5
49827 Síndrome de anemia megaloblástica  sens ible a  tiamina C536510 237617006 Q21.0
1052 Síndrome de aneuploidia  en mosaico variegada C536987 Q99.8
72 Síndrome de Angelman D017204 76880004 Q93.5
1104 Síndrome de anofta lmía  plus C537767 Q87.8
81 Síndrome de antis intetasas C537778 445187004 M35.8 279.8
83 Síndrome de Antley-Bixler C537780 62964007 Q87.0
87 Síndrome de Apert D000168 205258009 Q87.0
109007 Síndrome de artrogripos is D001176 Q68.8
70588 Síndrome de aspiracion de meconio D008471 206292002 P24.0
1200 Síndrome de atres ia  coanal  - sordera  - cardiopatía  - dismorfismo C537411 Q87.8




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
782 Síndrome de Axenfeld-Rieger C535679 47507006 Q13.8
1221 Síndrome de Baelz C535921 26374003 K13.0 527.2
1225 Síndrome de Bal ler-Gerold C536788 77608001 Q75.0
1226 Síndrome de Bamforth C537901 E03.1 243
1227 Síndrome de Bangstad C537902 E31.8
1231 Síndrome de Barber-Say C537908 408537003 Q87.0
110 Síndrome de Bardet-Biedl D020788 5619004 Q87.8
111 Síndrome de Barth D056889 E71.1 271.8
112 Síndrome de Bartter D001477 E26.8 255.13
113 Síndrome de Bazex-Dupré-Chris tol C537663 254820002 L98.8 709.8
116 Síndrome de Beckwith-Wiedemann D001506 81780002 Q87.3
1237 Síndrome de Beemer-Ertbruggen C537668 Q87.8
1239 Síndrome de Behr C537669 H35.5 334.2
274 Síndrome de Bernard-Soul ier D001606 54569005 D69.1 287.1
125 Síndrome de Bloom D001816 4434006 Q82.2
127 Síndrome de Borjeson-Forssman-Lehmann C536575 21634003 Q87.8
1270 Síndrome de Bowen-Conradi C537081 Q87.8
1292 Síndrome de braquimorfismo - oncodisplas ia  - dis fa langismo C536242 Q87.1
130 Síndrome de Brugada D053840 418818005 I49.8 427.4
131 Síndrome de Budd-Chiari D006502 82385007 I82.0 453.0
1306 Síndrome de Buschke-Ol lendorff C537415 Q78.8
3292 Síndrome de camptodacti l ia  de Tel  Hashomer C536953 Q74.0
1328 Síndrome de Camurati -Engelmann D003966 Q78.3
1338 Síndrome de cardiopatía  - hamartomas  de la  lengua - pol i s indacti l ia C535849 Q87.8
1388 Síndrome de Catel -Manzke C535347 Q87.8
380 Síndrome de cefa lopol is indacti l ia  de Greig C537300 32985001 Q87.0
46627 Síndrome de Char C538076 Q87.8
167 Síndrome de Chédiak-Higashi D002609 111396008 E70.3 288.2




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
183 Síndrome de Churg-Strauss D015267 C531653 82275008 M30.1 446.4
191 Síndrome de Cockayne D003057 21086008 Q87.1
192 Síndrome de Coffin-Lowry D038921 15182000 Q87.0 319
1465 Síndrome de Coffin-Si ri s C536436 10007009 Q87.1
1467 Síndrome de Cogan D055952 405810005 H16.3 370.52
193 Síndrome de Cohen C536438 56604005 Q87.8
2050 Síndrome de Cole-Carpenter C535963 Q78.0
97244 Síndrome de columna rígida C535683 G71.2
1486 Síndrome de contracturas  congénitas  leta les  tipo 1 C537194 Q68.8
199 Síndrome de Cornel ia  de Lange D003635 40354009 Q87.1
3071 Síndrome de Costel lo D056685 309776008 Q87.8
1505 Síndrome de costi l las  cortas -pol idacti l ia D012779 205484001 Q77.2
93333 Síndrome de Cous in-Walbraum-Cegarra C535550 Q87.5
201 Síndrome de Cowden D006223 58037000 Q85.8
1512 Síndrome de Crane Heise C536452 Q87.5
205 Síndrome de Crigler-Najjar D003414 28259009 E80.5 277.4
79234 Síndrome de Crigler-Najjar tipo 1 C536212 8933000 E80.5
79235 Síndrome de Crigler-Najjar tipo 2 C536213 68067009 E80.5
1545 Síndrome de Crisponi C536214 G90.8
2036 Síndrome de cuero cabel ludo-oreja-pezón C536623 Q87.8
553 Síndrome de Cushing D003480 D000308 47270006 E24.0 255.0
553 Síndrome de Cushing D003480 D000308 47270006 E24.1 255.0
553 Síndrome de Cushing D003480 D000308 47270006 E24.2 255.0
553 Síndrome de Cushing D003480 D000308 47270006 E24.3 255.0
553 Síndrome de Cushing D003480 D000308 47270006 E24.4 255.0
553 Síndrome de Cushing D003480 D000308 47270006 E24.8 255.0
553 Síndrome de Cushing D003480 D000308 47270006 E24.9 255.0
1563 Síndrome de Dahlberg-Borer-Newcomer C535769 Q87.8




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
64748 Síndrome de Dejerine-Sottas C538392 111499002 G60.0 356.0
567 Síndrome de deleción 22q11.2 D058165 D82.1 279.11
220 Síndrome de Denys-Drash D030321 236385009 N04.1
1425 Síndrome de Desbuquois C535943 254099008 Q78.8
1766 Síndrome de desequi l ibrio C535731 230782004 G11.8 334.2
3454 Síndrome de discapacidad intelectual -retraso en el  desarrol lo-contracturasC536703 G71.8
36899 Síndrome de dis tonía  mioclónica C536096 G24.1 333.6
83452 Síndrome de dolor regional  complejo D020918 128200000 G56.4
83452 Síndrome de dolor regional  complejo D020918 128200000 M89.0
2143 Síndrome de Donnai -Barrow C536390 Q87.8
234 Síndrome de Dubin-Johnson D007566 E80.6 277.4
235 Síndrome de Dubowitz C535718 2593002 Q87.1
239 Síndrome de Dyggve-Melchior-Clausen C535726 82699004 Q77.7
98249 Síndrome de Ehlers -Danlos D004535 Q79.6
75497 Síndrome de Ehlers -Danlos  l igado a l  X C536197 Q79.6
90309 Síndrome de Ehlers -Danlos  tipo 1 C536194 83470009 Q79.6
90318 Síndrome de Ehlers -Danlos  tipo 2 C536195 20766005 Q79.6
75496 Síndrome de Ehlers -Danlos  tipo progeroide C536201 Q79.6
289 Síndrome de El l i s -Van Creveld D004613 62501005 Q77.6
96170 Síndrome de Emanuel C535733 Q92.6
1019 Síndrome de Epstein C535507 D69.4
188 Síndrome de extravasación capi lar s i s témica D019559 87730004 I78.8 276.5
1984 Síndrome de Fechtner C537078 D69.4 287.3
47612 Síndrome de Fel ty D005258 57160007 M05.0 714.1
3255 Síndrome de Fi l ippi C538152 Q87.8
1272 Síndrome de Fine-Lubinsky C537933 Q87.8
2044 Síndrome de Floating-Harbor C537062 312214005 Q87.8
2047 Síndrome de Flynn-Aird C537066 239056006 Q87.8




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
3219 Síndrome de Fountain C537270 Q87.8
2052 Síndrome de Fraser D058497 Q87.0
347 Síndrome de Fras ier D052159 445431000 N04.1
2053 Síndrome de Freeman-Sheldon C535483 52616002 Q87.0
2059 Síndrome de Fryns C538070 Q87.8
2854 Síndrome de Fuhrmann C538189 Q74.8
2065 Síndrome de Gal loway C537548 Q04.3
79665 Síndrome de Gardner D005736 60876000 D12.6
356 Síndrome de Gerstmann-Strauss ler-Scheinker D016098 67155006 A81.8
358 Síndrome de Gitelman D053579 3188003 N15.8
374 Síndrome de Goldenhar D006053 15557005 Q87.0
376 Síndrome de Gordon C537288 237850008 Q68.8
2095 Síndrome de Gorl in-Chaudry-Moss C537290 205800003 Q87.0
2097 Síndrome de Grant C537293 Q87.5
2101 Síndrome de Grubben-de Cock-Borghgraef C537621 Q87.8
2103 Síndrome de Gui l la in-Barré D020275 40956001 G61.0 357.0
2957 Síndrome de Guttmacher C538278 Q87.2
99803 Síndrome de Haddad C536209 G47.3
2342 Síndrome de Haim-Munk C537627 Q82.8
2116 Síndrome de Hartnup D006250 E72.0 270.2
99872 Síndrome de Hashimoto-Pri tzker C535843 404160007 C96.5
2139 Síndrome de Hernández-Aguirre Negrete C538112 Q87.8
64739 Síndrome de hiperestimulación ovárica D016471 129635004 N98.1
392 Síndrome de Holt-Oram C535326 19092004 Q87.2
2167 Síndrome de Holzgreve-Wagner-Rehder C535327 Q87.8
3322 Síndrome de Hoyeraal -Hreidarsson C536068 D61.0
740 Síndrome de Hutchinson-Gi l ford D011371 238870004 E34.8 259.8
2286 Síndrome de incis ivo centra l  maxi lar medio único C537342 K00.2 520.9




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
3018 Síndrome de isquemia retiniana - hia l inos is  de los  vasos  pequeños  del  tracto digestivo - ca lci ficaciones  cerebra les  di fusasC535283 E78.8
1540 Síndrome de Jackson-Weiss C537559 Q87.8
2308 Síndrome de Jacobsen D054868 4325000 Q93.5
90647 Síndrome de Jervel l  y Lange-Nielsen D029593 373905003 I45.8
474 Síndrome de Jeune C537571 Q77.2
2315 Síndrome de Johanson-Bl izzard C535880 75979009 Q87.8
2319 Síndrome de Juberg-Hayward C537690 Q87.0
2322 Síndrome de Kabuki C537705 Q87.0
478 Síndrome de Kal lmann D017436 93559003 E23.0 253.4
2328 Síndrome de Kapur-Toriel lo C537008 Q87.8
2329 Síndrome de Karsck-Neugebauer C537319 Q87.2
480 Síndrome de Kearns-Sayre D007625 25792000 H49.8 277.87
2333 Síndrome de Kenny-Caffey C537020 82837002 Q87.1
85202 Síndrome de Keutel C536167 Q87.8
2908 Síndrome de Kindler C536321 238836000 Q81.8
99741 Síndrome de King-Denborough C536883 G71.2
33543 Síndrome de Kleine-Levin D017593 111488004 G47.8 349.8
1571 Síndrome de Knobloch C537209 Q15.8 361.8
185 Síndrome de la  cimitarra D012587 39905002 Q26.8
2834 Síndrome de la  piel  arrugada C536750 238875009 Q82.8 710.9
36236 Síndrome de la  piel  esca ldada por estafi lococos D013206 L00
97330 Síndrome de la  sa l ida  torácica D013901 128210009 G54.0
502 Síndrome de Langer-Giedion D015826 C536555 Q87.8
633 Síndrome de Laron D046150 E34.3 259.4
2377 Síndrome de Laurence-Moon D007849 232059000 Q87.8
2378 Síndrome de Laurin-Sandrow C535689 Q87.2
137605 Síndrome de Legius C548032 Q85.0
506 Síndrome de Leigh D007888 29570005 G31.8 330.8




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
2382 Síndrome de Lennox-Gastaut C535500 230418006 G40.4 345.0
510 Síndrome de Lesch-Nyhan D007926 10406007 E79.1
526 Síndrome de Liddle D056929 I15.1 405.9
524 Síndrome de Li -Fraumeni D016864 428850001 D48.9
89844 Síndrome de l i sencefa l ia  tipo Norman-Roberts C537848 Q04.3
168 Síndrome de los  cabel los  anágenos  caducos D058247 238735005 L65.1
2409 Síndrome de Lowry-MacLean C537037 Q87.8
1824 Síndrome de Lowry-Wood C537038 Q87.5
2461 Síndrome de Marden-Walker C535910 Q87.0
558 Síndrome de Marfan D008382 19346006 Q87.4
560 Síndrome de Marshal l C536025 33410002 Q87.0
561 Síndrome de Marshal l -Smith C536026 73284007 Q87.3
562 Síndrome de McCune-Albright D005359 36517007 Q78.1
2471 Síndrome de McDonough C538158 Q87.8
2473 Síndrome de McKus ick Kaufman C538159 Q87.8
66629 Síndrome de megacolon de Goldberg-Shprintzen C537279 Q87.8
2482 Síndrome de Melhem-Fahl C537238 Q76.4
2483 Síndrome de Melkersson-Rosenthal D008556 37770007 G51.2 351.8
2528 Síndrome de microcefa l ia-microcórnea, tipo Seemanova C537539 C537536 Q87.8
1617 Síndrome de microdeleción 2q24 C538316 Q93.5
1001 Síndrome de microdeleción 2q37 C538317 Q93.5
1621 Síndrome de microdeleción 3q13 C536808 Q93.5
1713 Síndrome de microdupl icación 17p11.2 C536578 Q92.3
531 Síndrome de Mi l ler-Dieker D054221 253148005 Q04.3
98919 Síndrome de Mi l ler-Fisher D019846 1767005 G61.0
570 Síndrome de Moebius D020331 Q87.0
52368 Síndrome de Mohr-Tranebjaerg C535808 G31.8
2565 Síndrome de Mononen Karnes  Senac C535914 Q87.5




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
2152 Síndrome de Mowat-Wi lson C536990 Q43.1
53271 Síndrome de Muenke C537369 440350001 Q87.0
587 Síndrome de Muir-Torre D055653 403824007 L72.8
245 Síndrome de Nager C538184 35520007 Q75.4
627 Síndrome de Nance-Horan C538336 Q87.0 520.9
2663 Síndrome de Nathal ie C538342 Q87.8 V41.2
199244 Síndrome de Nelson D009347 43019009 E24.1 255.0
2671 Síndrome de Neu-Laxova C536405 77817004 Q87.8
35125 Síndrome de nevus  épidérmico D054000 C536114 239107007 Q85.8
648 Síndrome de Noonan D009634 205684007 Q87.1
2704 Síndrome de Ochoa C536480 N31.8
1183 Síndrome de opsoclono-mioclono D053578 230350000 G25.3 330.8
672 Síndrome de Pal l i s ter-Hal l D054975 56677004 D33.0
94086 Síndrome de pañal  azul C536239 59531002 E70.8 270.2
678 Síndrome de Papi l lon-Lefèvre D010214 40158001 Q82.8
705 Síndrome de Pendred C536648 70348004 E07.1 246.1
2869 Síndrome de Peutz-Jeghers D010580 54411001 Q85.8
710 Síndrome de Pfei ffer C538582 70410008 Q87.0
2871 Síndrome de Pfei ffer-Palm-Tel ler C537889 Q87.1
2670 Síndrome de Pierson C537185 N04.8 581.9
2896 Síndrome de Pi tt Hopkins C537403 Q87.0
721 Síndrome de plaquetas  grises D055652 51720005 D69.1 287.1
54028 Síndrome de Plummer-Vinson D011004 80126007 D50.1 530.5
2911 Síndrome de Poland D011045 38371006 Q79.8
93271 Síndrome de pol idacti l ia  y costi l las  cortas  tipo Verma-Naumoff C537602 254051008 Q77.2
52022 Síndrome de Potocki -Shaffer C538356 Q93.5
739 Síndrome de Prader-Wi l l i D011218 89392001 Q87.1
744 Síndrome de Proteus D016715 23150001 Q87.3




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
2950 Síndrome de pulgar tri fa lángico - pol i s indacti l ia C536563 Q74.8
2202 Síndrome de queratodermia  palmoplantar - sordera C536152 Q82.8
93111 Síndrome de quis tes  renales  y diabetes C535520 E11.2 250.4
769 Síndrome de Rabson-Mendenhal l D056731 33559001 E13
3019 Síndrome de Ramon C535285 Q87.8
983 Síndrome de regres ión testicular C537770 Q55.0
233 Síndrome de retracción de Duane D004370 H50.8 378.9
778 Síndrome de Rett D015518 68618008 F84.2 299.8
3096 Síndrome de Reye D012202 74351001 G93.7 331.81
1399 Síndrome de Richards-Rundle C535674 G60.2 356.8
3101 Síndrome de Richieri  Costa-da Si lva C535675 Q87.8
3102 Síndrome de Richieri  Costa-Pereira C535677 Q87.8
3103 Síndrome de Roberts C535687 48718006 Q73.8
1507 Síndrome de Robinow autosómico reces ivo C535863 Q87.1
101016 Síndrome de Romano-Ward D029597 20852007 I45.8
3110 Síndrome de Rombo C535870 L98.8
2909 Síndrome de Rothmund-Thomson D011038 69093006 Q82.8
647 Síndrome de rotura  de Ni jmegen D049932 C531759 Q87.8
290 Síndrome de rubéola  congénita D012410 1857005 P35.0
783 Síndrome de Rubinstein-Taybi D012415 45582004 Q87.2
140969 Síndrome de Sa ldino-Mainzer C535463 Q87.5
3132 Síndrome de Say-Barber-Mi l ler C536618 Q87.8
3133 Síndrome de Say-Field-Coldwel l C536619 Q74.8
37748 Síndrome de Schnitzler D019873 L50.8 716.9
807 Síndrome de Sebastian C537531 D69.4 287.3
808 Síndrome de Seckel C537533 57917004 Q87.1
3156 Síndrome de Senior-Loken C537580 Q61.5
3162 Síndrome de Sezary D012751 4950009 C84.1




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
3168 Síndrome de Si l lence C537338 Q74.8
813 Síndrome de Si lver-Russel l D056730 15069006 Q87.1
373 Síndrome de Simpson-Golabi -Behmel C537340 439143004 Q87.3
816 Síndrome de Sjögren-Larsson D016111 111303009 Q87.1 757.1
818 Síndrome de Smith-Leml i -Opitz D019082 43929004 Q87.1
819 Síndrome de Smith-Magenis D058496 401315004 Q93.5
820 Síndrome de Sneddon D018860 I77.8 447.8
821 Síndrome de Sotos D058495 75968004 Q87.3
3194 Síndrome de Stern-Lubinsky-Durrie C537488 C536444 H18.5
36426 Síndrome de Stevens-Johnson D013262 73442001 L51.1 695.1
828 Síndrome de Stickler C537492 78675000 Q87.5
90653 Síndrome de Stickler tipo 1 C537492 Q87.5
90654 Síndrome de Stickler tipo 2 C537493 Q87.5
166100 Síndrome de Stickler tipo 3 C537494 Q87.5
3205 Síndrome de Sturge-Weber D013341 19886006 Q85.8
3206 Síndrome de Stuve-Wiedemann C537502 254097005 Q78.8
3210 Síndrome de Summit C538142 403767009 Q82.0
838 Síndrome de Susac D055955 I67.7 389.1
3243 Síndrome de Sweet D016463 84625002 L98.2 695.8
1777 Síndrome de Temtamy C536959 Q87.8
3316 Síndrome de Thomas C536514 Q87.8
65283 Síndrome de Timothy C536962 I45.8
64686 Síndrome de Tolosa-Hunt D020333 C531833 95794005 H49.8
3460 Síndrome de Torg-Winchester C536051 254151006 M89.5
857 Síndrome de Townes-Brocks C536974 Q87.8
881 Síndrome de Turner D014424 38804009 Q96.0
881 Síndrome de Turner D014424 38804009 Q96.1
881 Síndrome de Turner D014424 38804009 Q96.2




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
881 Síndrome de Turner D014424 38804009 Q96.4
881 Síndrome de Turner D014424 38804009 Q96.8
881 Síndrome de Turner D014424 38804009 Q96.9
886 Síndrome de Usher D052245 57838006 H35.5 362.7
888 Síndrome de Van Der Woude C536528 79261008 Q38.0
3429 Síndrome de Verloove-Van Horick-Brubakk C536541 Q87.8
3440 Síndrome de Waardenburg D014849 47434006 E70.3
895 Síndrome de Waardenburg tipo 2 C536463 E70.3
899 Síndrome de Walker-Warburg D058494 Q04.3
100067 Síndrome de Waterhouse-Friderichsen D014884 36102002 A39.1
100067 Síndrome de Waterhouse-Friderichsen D014884 36102002 E35
3447 Síndrome de Weaver C536687 63119004 Q87.3
3449 Síndrome de Wei l l -Marchesani D056846 2884008 Q87.0
3344 Síndrome de Weismann-Netter C537082 Q77.8
901 Síndrome de Wel ls C536693 L98.3 682.9
902 Síndrome de Werner D014898 51626007 E34.8 259.8
3455 Síndrome de Wiedemann-Rautenstrauch C536423 238874008 E34.8
3456 Síndrome de Wi ldervanck C536706 79665007 Q87.8
904 Síndrome de Wi l l iams D018980 63247009 Q93.5
906 Síndrome de Wiskott-Aldrich D014923 36070007 D82.0 279.12
1667 Síndrome de Wolcott-Ral l i son C536739 254066006 E13
280 Síndrome de Wolf-Hirschhorn D054877 C536740 Q93.3
3463 Síndrome de Wolfram D014929 E13.8 759.89
3465 Síndrome de Worster-Drought C536747 G80.8
53719 Síndrome de Wyburn-Mason C536752 6729006 Q28.2
908 Síndrome de X frági l D005600 613003 Q99.2
3471 Síndrome de Young C536718 N46
3472 Síndrome de Yunis -Varon C536719 Q87.8




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
913 Síndrome de Zol l inger-El l i son D015408 D015043 16189002 C25.4 251.5
913 Síndrome de Zol l inger-El l i son D015408 D015043 16189002 D37.7 251.5
913 Síndrome de Zol l inger-El l i son D015408 D015043 16189002 E16.4 251.5
2970 Síndrome del  abdomen en ci ruela  pasa C536477 D011535 18241005 Q79.4
199282 Síndrome del  arlequín C535634 G90.8
1410 Síndrome del  cabel lo impeinable C536939 254230001 Q84.1
2856 Síndrome del  conducto mül leriano pers is tente C536665 Q55.8
2248 Síndrome del  corazón izquierdo hipoplás ico D018636 62067003 Q23.4
198 Síndrome del  cuerno occipi ta l C537860 59399004 E83.0
393 Síndrome del  varón XX D058531 74398009 Q99.1
64734 Síndrome endotel ia l  i ridocorneal D057129 129623003 H21.1
3180 Síndrome espondi lo-camptodacti l ia C535779 Q77.8
1969 Síndrome FACES C536384 Q87.0
1973 Síndrome faciocardiorenal C536388 Q87.8
166282 Síndrome fami l iar del  seno enfermo D012804 I49.5
1988 Síndrome femoral -facia l C537916 Q87.8
1912 Síndrome feta l  por hidantoína C537922 70065001 Q86.1
2045 Síndrome FLOTCH C537065 L60.8 706.2
2075 Síndrome genitopalatocardíaco C537683 Q87.8
53693 Síndrome GRACILE C537934 E88.8
2134 Síndrome hemol ítico urémico atípico C538266 D58.8 283.1
2189 Síndrome hydrolethalus C536079 Q87.8
2332 Síndrome KBG C537015 Q87.8
500 Síndrome LEOPARD D044542 C537116 403537000 Q87.1
2736 Síndrome leta l  onfa locele fi sura  palatina C537747 Q87.8
3261 Síndrome l infoprol i ferativo autoinmune D056735 D47.9 279.4
2466 Síndrome MASA C536029 G11.4 319
85282 Síndrome MEHMO C537451 Q87.8




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
206970 Síndrome miotónico D020967 G71.1
2608 Síndrome N C536108 Q87.8
839 Síndrome nefrótico congénito tipo finlandés C535761 197601003 N04.8
2316 Síndrome neuroectodérmico de Johnson C535882 Q87.8
2673 Síndrome neuro-facio-digi to-renal C537388 Q87.8
94093 Síndrome neuroléptico mal igno D009459 15244003 G21.0
2674 Síndrome neuromusculoesquelético facia l  de Chipre C536229 Q87.8
1647 Síndrome óculo-cerebro-cutáneo C538088 403554008 Q87.8
2707 Síndrome óculo-cerebro-facia l  tipo Kaufman C537013 Q87.0
534 Síndrome óculo-cerebro-renal D009800 79385002 E72.0 270.8
2709 Síndrome óculo-dental  tipo Rutherfurd C537732 Q87.8
2712 Síndrome óculo-facio-cardio-dental C537735 C537465 Q87.8
141327 Síndrome orofaciodigi ta l  tipo 12 C548034 Q87.0
141330 Síndrome orofaciodigi ta l  tipo 13 C548035 Q87.0
2751 Síndrome orofaciodigi ta l  tipo 2 C538585 1779005 Q87.0
2760 Síndrome OSLAM C537138 C41.9
90652 Síndrome oto-palato-digi ta l  tipo 2 C538089 42432003 Q87.0
2825 Síndrome PARC C537174 Q87.8
2836 Síndrome PEHO C536317 442511009 G31.8 330.8
208650 Síndrome periódico asociado a  la  criopirina D056587 E85.0
2905 Síndrome POEMS D016878 D47.7 357.9
3021 Síndrome RAPADILINO C535288 Q87.1
140896 Síndrome respiratorio agudo grave D045169 398447004 U04.9
3098 Síndrome rizomél ico tipo Urbach C537611 Q87.1
3134 Síndrome SCARF C536625 Q82.8
3163 Síndrome SHORT C537327 Q87.1
57145 Síndrome SUNCT D050798 G44.8
2886 Síndrome TARP C536942 Q87.8




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
3352 Síndrome trico-dento-óseo C536549 38993008 Q82.4
869 Síndrome triple A C536009 C536008 E27.4 255.5
3138 Síndrome ulnar-mamario C536937 Q71.8
2614 Síndrome uña-rótula D009261 22199006 Q87.2
893 Síndrome WAGR D017624 C538295 Q87.8
51636 Síndrome WHIM C536697 234571003 D81.8 279.2
3466 Síndrome WT miembros-sangre C536751 D61.0
168956 Síndromes  hipereos inofíl i cos D017681 128835008 D47.5
590 Síndromes  miasténicos  congénitos D020294 G70.2 358.8
3250 Sinfa langismo tipo Cushing C536223 Q70.9
66627 Sinovitis  vi l lonodular pigmentaria D013586 M12.2
3169 Sirenomel ia C538595 67254002 Q87.2
3280 Siringomiel ia D013595 111496009 G95.0 336.0
3280 Siringomiel ia D013595 111496009 Q06.4 336.0
2882 Sitosterolemia C537345 238104009 E78.0 272.4
97283 Somatostatinoma D013005 128642005 E16.8
90024 Sordera  con aplas ia  del  laberinto, microtia  y microdoncia C548011 Q16.5
99898 Susceptibi l idad mendel iana a  enfermedades  micobacterianas  por deficiencia  completa del  IFNgammaR1C535530 D84.8
3289 Taurodontismo C536946 51744007 K00.2
1951 Telangiectas ia  epi léptica C535497 G40.8
238606 Temblor ortostático primario C536418 G25.2
3299 Tétanos D013742 76902006 A33
3299 Tétanos D013742 76902006 A34
3299 Tétanos D013742 76902006 A35
3301 Tetra-amel ia  - mal formaciones  múltiples C536500 Q87.8
3303 Tetra logía  de Fa l lot D013771 86299006 Q21.3
3305 Tetraploidía D057891 62749002 Q92.7
3310 Tetrasomía 9p C538027 Q99.8




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
83317 Ti fus  de las  malezas D012612 271425001 A75.3
83314 Ti fus  epidémico D014438 39111003 A75.0
99867 Timoma D013945 128856005 D15.0
99867 Timoma D013945 128856005 D38.4
3341 Tortícol i s  - queloides  - criptorquidismo - displas ia  renal C536970 Q87.8
1489 Tosferina D014917 27836007 A37.0
1489 Tosferina D014917 27836007 A37.1
1489 Tosferina D014917 27836007 A37.8
1489 Tosferina D014917 27836007 A37.9
3343 Toxocarias is D014120 406619001 B83.0
858 Toxoplasmos is  congénita D014125 73893000 P37.1
216694 Transpos ición congénitamente corregida de las  grandes  arterias C535426 83799000 Q20.5
95430 Traqueomalacia  congénita C557675 95467005 Q32.0
2138 Trastorno del  desarrol lo sexual  46,XX ovotesticular D050090 18978002 Q56.0
168778 Trastorno pervas ivo raro del  desarrol lo D002659 F84.0
168778 Trastorno pervas ivo raro del  desarrol lo D002659 F84.1
168778 Trastorno pervas ivo raro del  desarrol lo D002659 F84.2
168778 Trastorno pervas ivo raro del  desarrol lo D002659 F84.3
168778 Trastorno pervas ivo raro del  desarrol lo D002659 F84.4
168778 Trastorno pervas ivo raro del  desarrol lo D002659 F84.5
168778 Trastorno pervas ivo raro del  desarrol lo D002659 F84.8
168778 Trastorno pervas ivo raro del  desarrol lo D002659 F84.9
2982 Trastornos  del  desarrol lo sexual  con cariotipo 46, XX D058489 Q56.2
1552 Tríada de Currarino C536221 413936007 Q87.8
867 Tricoepitel ioma múltiple fami l iar C536552 403825008 D23.3
33364 Tricotiodis trofia D054463 C536559 L67.8
3385 Tripanosomias is  africana D014353 27031003 B56.0
3385 Tripanosomias is  africana D014353 27031003 B56.1




Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
3376 Triploidia D057885 14847005 Q92.7
863 Triquinelos is D014235 88264003 B75
1703 Trisomía  14 en mosaico C535489 Q92.1
1706 Trisomía  15 en mosaico C538037 Q92.1
3379 Trisomía  17q22 C536579 Q92.3
96068 Trisomía  22 en mosaico C536796 Q92.1
1738 Trisomía  4p C537643 Q92.2
1747 Trisomía  7 en mosaico C537822 Q92.1
96061 Trisomía  8 en mosaico C537940 68454002 Q92.1
1752 Trisomía  8q C538020 Q92.2
99776 Trisomía  9 en mosaico C535454 Q92.1
1707 Trisomía  dis ta l  15q C538036 Q92.3
96102 Trisomía  terminal  10q C538087 Q92.3
96103 Trisomía  terminal  11q C538294 Q92.3
3375 Trisomía  X D014314 35111009 Q97.0
1762 Trisomía  Xq28 C537723 Q99.8
3318 Trombocitemia  esencia l D013920 109994006 D47.3 287.3
3319 Trombocitopenia  amegacariocítica  congénita C535982 234482009 D61.0 287.3
851 Trombocitopenia  Paris -Trousseau C538617 D69.4
3392 Tularemia D014406 19265001 A21.0
3392 Tularemia D014406 19265001 A21.1
3392 Tularemia D014406 19265001 A21.2
3392 Tularemia D014406 19265001 A21.3
3392 Tularemia D014406 19265001 A21.7
3392 Tularemia D014406 19265001 A21.8
3392 Tularemia D014406 19265001 A21.9
99978 Tumor de Klatskin D018285 6492006 C24.0
83469 Tumor desmoplás ico de células  pequeñas  y redondas D058405 128735004 C48.2






Tabla 5. Representación de los mapeos entre diferentes sistemas de clasificación de las 1650 patologías que reúnen criterios para la investigación. (Elaboración propia) 
Orpha Numero Nombre de la patologia MeSH MeSH_2 SNOMED CIE10 CIE9
2126 Tumor fibroso sol i tario D006393 36060005 D21.9
180261 Tumor fi lode D003557 D48.6
99915 Tumor ovárico mal igno de células  de la  granulosa D006106 18861007 C56
99928 Tumor trofoblástico del  s i tio placentario D018245 75320001 D39.2
879 Tungos is D058285 B88.1
140989 Vascul i ti s  primaria  del  s i s tema nervioso centra l D020293 C535276 I67.7
97282 VIPoma D003969 E16.8
91495 Vítreo primario hiperplás ico pers is tente D054514 44647001 Q14.0
891 Vitreorretinopatía  exudativa  fami l iar C536382 232063007 H35.0 362.1
158000 Xantogranuloma juveni l D014972 400031009 D76.3
158011 Xantogranuloma necrobiótico D058252 404164003 D76.3
909 Xantomatos is  cerebrotendinosa D019294 63246000 E75.5 272.2
910 Xeroderma pigmentoso D014983 44600005 Q82.1
90342 Xeroderma pigmentoso tipo variante C536766 88877002 Q82.1
3469 Xk aprosencefa l ia C536767 277921008 Q04.3
73263 Zigomicos is D020096 D009091 76627001 B46.0
73263 Zigomicos is D020096 D009091 76627001 B46.1
73263 Zigomicos is D020096 D009091 76627001 B46.2
73263 Zigomicos is D020096 D009091 76627001 B46.3
73263 Zigomicos is D020096 D009091 76627001 B46.4
73263 Zigomicos is D020096 D009091 76627001 B46.5
73263 Zigomicos is D020096 D009091 76627001 B46.8







Como se ha comentado anteriormente hay múltiples clasificaciones de enfermedades, 
cada una con unos criterios y una mayor o menor especificidad y exhaustividad. Para los 
investigadores y estudiosos es muy importante disponer de una herramienta que ayude a 
interrelacionar las distintas clasificaciones para facilitar las búsquedas en las distintas bases de 
datos, de manera que para una misma entidad nosológica pueda disponer de los códigos de cada 
una de las clasificaciones. Este proceso se conoce como mapeo.  
Pero previo a conocer cómo se realiza el mapeo, es preciso reconocer algunos elementos 
documentales que ayudan a que la correlación entre distintas clasificaciones sea más 
congruente, dado que las clasificaciones de enfermedades las agrupan según tres elementos: 
a) Categorización o subdivisión en grupos o categorías que incluyen un número de 
enfermedades relacionadas por un factor común. 
b) La jerarquía en la que se estructura cada enfermedad dentro de su categoría, pasando 
de las entidades más genéricas a las más específicas. Las clasificaciones asocian a cada descriptor 
un símbolo de clase que puede ser numérico, alfabético o mixto y que indica la posición de cada 
descriptor en el grupo al que pertenece. 
c) El criterio con el que se construye la clasificación y que generalmente es el más difícil de 
establecer, ya que ha de definirse si lo que predomina para su clasificación es el criterio 
etiológico, el topográfico, el funcional, etc. La dificultad de identificar en las enfermedades un 
criterio único es evidente y de ahí que en ocasiones las clasificaciones no satisfagan a todos los 
usuarios. 
En definitiva, de lo que se trata es de resaltar la esencia de la información, así como sus 
relaciones lógicas. Para ello es preciso realizar una serie de acciones que se pueden sintetizar en 
identificar, categorizar, interrelacionar y en algunos casos presentar gráficamente la información. 
Los sistemas de información sanitaria deben capturar los datos clínicos en formato 
estructurado y preferiblemente codificado para facilitar búsquedas y mejorar los programas de 
toma de decisiones que se realiza en el ámbito clínico (Luna, López, & Otero, 2010). 
Lo que se pretende es que haya una concordancia lo más completa posible entre los 
términos de las distintas clasificaciones, de manera que se obtenga la mayor especificidad. En 
este sentido podemos encontrar clasificaciones que ofrezcan el mismo término literal o términos 




el concepto de cada término para encontrar su equivalente, según los expertos del dominio 
(médicos o personal de enfermería) (Navalón Cebrian, 2012); (Bakhshi-Raiez, Cornet, & de Keizer, 
2008); (Gambarte et al., 2007).  
Por otro lado, para establecer la correspondencia entre distintas clasificaciones es 
importante considerar la granularidad, entendida como el nivel más ajustado en función de 
conceptos más generales o más particulares.  
La representación de un concepto particular mediante un término, cuyo significado es más 
general que tal concepto, conduce a una pérdida de especificidad y, por consiguiente, de 
información. A este respecto es preciso considerar dos factores de análisis de la correspondencia, 
que son especificidad y exhaustividad.  La especificidad se alcanza gracias a la utilización de los 
diversos recursos que ofrecen el MeSH descriptor principal especial (tipo de publicación, 
precodificados, geográficos) y calificadores, mientras la exhaustividad es factible cuando se 
representan, mediante los distintos términos, todos los conceptos discutidos en el trabajo 
indizado con vistas a lograr la cobertura temática apropiada.  
El término “mapeo de la información”, se refiere a la conversión de un documento en 
fragmentos de información o unidades, que representan ideas esenciales, pero con la 
característica de establecer múltiples relaciones entre las unidades, estas pueden a su vez 
contener otro tipo de informaciones (utilizando el hipertexto como herramienta esencial), como, 
por ejemplo, datos mucho más específicos o amplios, materiales audiovisuales, etc. (Rivera 
Sánchez, 2013). La necesidad de mapear se debe a la necesidad de intercambiar y retroalimentar 
datos entre sistemas biomédicos distintos. Así, por ejemplo en las ontologías, interconectar 
conceptos de dominios relacionados permite a los sistemas interpretar datos anotados con 
diferentes ontologías (Dos Reis et al., 2014) 
En este proceso es básico reconocer las entidades que se conocen como entidad nombrada, 
(en inglés Named Entities) y se define como “un término o frase nominal que identifica a un 
objeto de un conjunto de otros objetos con atributos similares” (Calleja Ibáñez, 2015). Estos 
términos deben ser reconocidos para su utilización, siendo los sistemas más relevantes los que 
(1) se basan en reglas, (2) los que se basan en diccionarios y (3) los basados en aprendizaje 
automático (machine learning) ((Fernández-Sánchez, Soguero-Ruiz, de Miguel-Bohoyo, et al., 
2017)(Sánchez et al., 2018)), siendo estos últimos los que ofrecen mejores resultados específicos, 
teniendo, además la virtud de hacer análisis predictivo, pero tienen el inconveniente de utilizar 





Los sistemas de mapeos precisan establecer las reglas de reconocimiento del lenguaje, de 
manera que pueden utilizarse técnicas léxicas, que se basa en la similitud de términos o de 
nombres, para ello es preciso tener definidos elementos léxicos como sinónimos, homónimos y 
variaciones léxicas. En este entorno lingüístico se utilizan recursos como los tesauros. ¿Cómo 
pueden hacer este reconocimiento?, utilizando diferentes aproximaciones, midiendo la 
comparación de cadenas con distintos niveles de comparación.  O bien utilizando técnicas léxicas 
basadas en el lenguaje, que pasan por un proceso inicial de normalización lingüística, algunas 
experiencias de este tipo son las que presenta en España (Oronoz, Casillas, Gojenola, & Pérez, 
2013) 
Lamy et al, (Lamy, Tsopra, Venot, & Duclos, 2013) recogen, siguiendo a Saitwal et al (Saitwal 
et al., 2012) tres métodos de mapear terminologías médicas: (1) enlazar distintos mapeos 
existentes; (2) usar métodos léxicos para buscar términos idénticos o similares y (3) mapeo 
manual, con el uso de herramientas específicas como la que propone Giannangelo (Giannangelo 
& Millar, 2012)que pueda ayudar a los expertos en mapeos por ejemplo de SNOMED a CIE-10.  
Una de las aplicaciones prácticas más ampliamente reconocidas y estudiadas es la que se 
realiza con la terminología SNOMED, dado que la pretensión de la organización que la mantiene 
y da soporte (IHTSDO), es que puede ser utilizado como lenguaje de referencia y pueda ser útil 
para su uso en la práctica clínica y traspasado a plataformas informáticas para facilitar la 
recuperación de la información disponible de una manera ágil. La ventaja que tiene SNOMED 
para ser utilizado con este propósito es que no solo tiene un elenco de terminologías sino que 
tiene instrucciones que pueden relacionar términos entre sí (por ejemplo es un/a) y dispone de 
atributos que pueden ayudar a este propósito  (Rosenbloom, Miller, Johnson, Elkin, & Brown, 
2006) 
Así fundamentalmente SNOMED ha realizado el mapeo con lenguajes naturales, 
estableciendo correspondencia entre los términos literales y el código SNOMED, lo que ha tenido 
su principal aplicación en las historias clínicas (Bentes Pinto, de Oliveira Rabelo, & Torres Girão, 
2014). Correspondencia que puede hacerse en tres categorías, textual, de datos clínicos 
estructurados y terminologías clínicas. En relación con la categoría textual, se pueden utilizar, 
bien, textos clínicos (entendido tanto como un informe médico o  las indicaciones terapéuticas 
de un medicamento) o términos clínicos (frase o un concepto escrito de manera aislada, como 
los diccionarios o glosarios) Por lo general se han utilizado más estos últimos sobre todo en 




Muy interesante es el trabajo desarrollado por  Calleja (Calleja Ibáñez, 2015) que propone 
un método de mapeo basado en el reconocimiento de términos médicos, utilizando como base 
las indicaciones terapéuticas de los fármacos, y su correspondencia con SNOMED, para el mapeo, 
que se basa en autoaprendizaje.  El procedimiento propuesto se inicia normalizando las palabras 
de la enfermedad y creando las posibles combinaciones en las que puede aparecer mediante el 
recurso de palabras vacías y el recurso de sinónimos, acrónimos y siglas.  Por otro lado, se realiza 
la búsqueda de los términos SNOMED que más se parezcan a las combinaciones de la 
enfermedad. El algoritmo recoge las combinaciones de la enfermedad y tiene que recorrer todo 
el recurso SNOMED-CT por cada una. Se sigue por una fase de selección dedicada a la limpieza, 
organización y selección de los candidatos óptimos obtenidos por el algoritmo de mapeo, 
utilizando para ello la distancia de aproximación al concepto (desde un punto de vista lingüístico). 
Un aspecto que destacar de este trabajo (Calleja Ibáñez, 2015) es que mide el índice de precisión 
y la exhaustividad, la precisión mide la fracción de enfermedades recuperadas que son relevantes 
y la exhaustividad mide la fracción de enfermedades recuperadas del total.  
 
 Otros mapeos realizados con SNOMED han sido con MESH (Jacobs, Quinn, & Nelson, 
2006b), con CIE-10 (Giannangelo & Millar, 2012) o a iconos de  representación visual médica 
(VCM) (Lamy et al., 2013).    
Vamos a ver más en detalle lo que supone el mapeo entre SNOMED y CIE-10, según viene 
expuesto en la página de la IHTSDO (IHTSDO, 2018), la finalidad del mapeo es proporcionar una 
codificación semi-automatizada de datos de CIE-10 de una historia clínica que clínicamente está 
codificado en SNOMED CT; codificar los registros para su uso asistencial y su utilización como un 
mapeo validado para su uso por la OMS que permita ulteriores desarrollos y mantenimientos por 
los países miembros.  
Como puede entenderse las dificultades mayores para el mapeo a otras clasificaciones 
como CIE-10, es la diferente granularidad que presentan, dado que parten de concepciones 
diferentes: SNOMED CT es una terminología de referencia global que utiliza conceptos generales 
y particulares. Cada concepto se define por un conjunto de pares atributo-valor (relaciones) que 
lo diferencian, al ser distintos, de todos los otros conceptos. SNOMED CT se apoya en un modelo 




significado.  En tanto que CIE-10 es una clasificación de enfermedades y problemas de salud, con 
un nivel de detalle y de definición que puede proporcionar utilidad para su uso en epidemiología 
y presentación de informes estadísticos de mortalidad y morbilidad. CIE-10 se creó para clasificar 
un concepto clínico mediante la definición de las clases (o 'cubos' de significado) que contienen 
el concepto dentro del universo de clases de la CIE-10.  
El mapeo entre SNOMED y CIE-10 tiene una serie de propiedades que permiten asignar 
correctamente el código cuando hay referencia a la edad cronológica, género, distinción entre 
enfermedad congénita y adquirida, igualmente puede distinguir el lugar de asistencia, 
diferenciando, por ejemplo, en el caso de parto si se ha producido en el domicilio o en el hospital 
y atributos de contexto que pueden garantizar la exactitud y fidelidad del mapeo realizado. 
Como he explicado en el apartado anterior, la selección de ER partiendo de una lista 
ofrecida por ORPHANET y de una tabla (tabla 5) en la que se relacionaba cada enfermedad con 
sus códigos en diferentes sistemas de codificación (mediante mapeos), que se cruzaron para 
llegar a una selección abordable de enfermedades a analizar. Por otro lado, para establecer la 
correspondencia entre distintas clasificaciones (mapeo) es importante considerar la 
granularidad, entendida como el nivel más ajustado en función de conceptos más generales o 
más particulares. 
A continuación, expongo en una tabla las patologías seleccionadas bajo la condición que 





Nº ORPHA Nombre ER CIE10 MeSH MeSH_2 SNOMED CIE9 
60 Deficiencia de alfa-1 antitripsina E88.0 D019896 C531610 30188007 2734 
183 Síndrome de Churg-Strauss M30.1 D015267 C531653 82275008 4464 
955 Acroosteolisis tipo dominante M89.5 D031845 C531695 63122002 7339 
3452 Enfermedad de Whipple K90.8+ D008061 C531849 41545003 402 
3452 Enfermedad de Whipple M14.8* D008061 C531849 41545003 402 
682 Parálisis periódica hipercalémica G72.3 D020513 C535409 278513006 3593 
1949 Epilepsia neonatal benigna G40.3 D020936 C535466 230410004 3451 
16 Monocromatismo de conos azules H53.5 C538165 C536238 24704003 3685 
765 Deficiencia de piruvato deshidrogenasa E74.4 D015325 C536257 46683007 2718 
822 Esferocitosis hereditaria D58.0 D013103 C536356 55995005 2820 
2573 Enfermedad de Moyamoya I67.5 D009072 C536991 69116000 4375 
333 Lipogranulomatosis de Farber E75.2 D055577 C537075 79935000 2728 
368 Enfermedad de almacenamiento de glucógeno por deficiencia de glucógeno 
fosforilasa muscular 
E74.0 D006012 C537276 55912009 2710 
56 Alcaptonuria E70.2 D000474 C537862 360378009 2702 
93 Aspartilglucosaminuria E77.1 D054880 C538402 54954004 2778 
512 Leucodistrofia metacromática E75.2 D007966 C538597 238031009 3300 
2576 Enanismo MULIBREY Q87.1 D050336 C538604 81604003 2594 
636 Neurofibromatosis tipo 1 Q85.0 D009456 C538607 92824003 2520 
1652 Enfermedad de Dent N25.8 D057973 C545036 444645005 5998 
553 Síndrome de Cushing E24.0 D003480 D000308 47270006 2550 
553 Síndrome de Cushing E24.1 D003480 D000308 47270006 2550 
553 Síndrome de Cushing E24.2 D003480 D000308 47270006 2550 
553 Síndrome de Cushing E24.3 D003480 D000308 47270006 2550 
553 Síndrome de Cushing E24.4 D003480 D000308 47270006 2550 
553 Síndrome de Cushing E24.8 D003480 D000308 47270006 2550 
553 Síndrome de Cushing E24.9 D003480 D000308 47270006 2550 
829 Enfermedad de Still del adulto M06.1 D016706 D014924 68190001 7140 
913 Síndrome de Zollinger-Ellison C25.4 D015408 D015043 16189002 2515 
913 Síndrome de Zollinger-Ellison D37.7 D015408 D015043 16189002 2515 
913 Síndrome de Zollinger-Ellison E16.4 D015408 D015043 16189002 2515 






5.-Búsqueda de artículos en PUBMED 
Este trabajo que utiliza como base para el análisis las enfermedades y de ellas las 
identificadas como raras, tiene necesariamente que utilizar las bases documentales específicas 
de medicina, siendo PUBMED la mayor base de datos de revistas biomédicas es preciso que se 
utilice para recopilar los artículos que tratan de las enfermedades objeto de búsqueda, de las que 
posteriormente se realiza la selección. 
Las búsquedas en PUBMED se realizan siguiendo la metodología general de búsqueda como 
en otros motores bibliográficos y utiliza las mismas herramientas, a través de operados 
booleanos (AND, OR, NOT). Ofrece la ventaja de poder hacer la búsqueda por título del artículo, 
nombre del autor, palabras clave e incluso dispone de un tesauro específico de medicina que 
facilita la búsqueda para términos complejos. Como herramientas de ayuda dispone de la 
posibilidad de entrelazar distintos resultados de búsqueda lo que incrementa, de manera 
exponencial, las posibilidades de la búsqueda y la posibilidad de acotar y delimitar los márgenes 
de la búsqueda. 
Dada que su procedencia es de la Biblioteca Nacional de EE. UU., los términos deben 
introducirse en inglés, lo que puede dificultar, en algunos casos, la búsqueda de términos 
conceptualmente complejos como pueden ser algunas enfermedades raras.  
Los resultados obtenidos de la búsqueda de PUBMED (a fecha 21/3/2018) quedan 










Tabla 7. Número de artículos encontrados en búsqueda por literal y MeSH. (Elaboración propia)








































D031845 Acroosteolysis dominant type 6 4 6 66,67 D031845 Hajdu-Cheney Syndrome 76 55 76 72,37
Alcaptonuria D000474 Alkaptonuria 13 10 13 76,92 D000474 Alkaptonuria 13 10 13 76,92
Aspartilglucosaminuria D054880 Aspartylglucosaminuria 199 2 2 2 100,00 D054880 Aspartylglucosaminuria 199 2 2 2 100,00
Deficiencia de alfa-1 
antitripsina
D019896 Alfa-1-antitrypsin deficiency 12 11 12 91,67 D019896 alpha 1-Antitrypsin 
Deficiency
3085 150 88 69 88 78,41
Deficiencia de piruvato 
deshidrogenasa D015325
Pyruvate dehydrogenase 




369 8 6 8 75,00
Enanismo MULIBREY D050336 MULIBREY Nanism 65 58 65 89,23 D050336 Mulibrey Nanism 65 58 65 89,23
Enfermedad de 
almacenamiento de 
glucógeno por deficiencia 
de glucógeno fosforilasa 
muscular
D006012
Glycogen storage disease due to 
muscle glycogen phosphorylase 
deficiency
679 8 2 8 25,00 D006012
Glycogen Storage Disease 
Type V 587 2 0 2 0,00
Enfermedad de Dent D057973 Dent Disease 45 38 45 84,44 D057973 Dent Disease 45 38 45 84,44
Enfermedad de 
Moyamoya
D009072 Moyamoya disease 3534 123 43 29 43 67,44 D009072 Moyamoya Disease 3534 123 43 29 43 67,44
Enfermedad de Still del 
adulto
D016706 Adult-onset Still disease 141 13 11 13 84,62 D016706 Still's Disease, Adult-
Onset
1097 44 40 44 90,91
Enfermedad de Whipple D008061 Whipple disease 2008 43 32 43 74,42 D008061 Whipple Disease 2008 43 32 43 74,42
Epilepsia neonatal 
benigna
D020936 Benign familial neonatal epilepsy 21 15 21 71,43 D020936 Epilepsy, Benign Neonatal 302 9 2 9 22,22
Esferocitosis hereditaria D013103 Hereditary spherocytosis 2591 71 34 71 47,89 D013103 Spherocytosis, 
Hereditary
2163 41 13 41 31,71
Leucodistrofia 
metacromática
D007966 Metachromatic leukodystrophy 1517 25 18 25 72,00 D007966 Leukodystrophy, 
Metachromatic
19 13 19 68,42
Lipogranulomatosis de 
Farber
D055577 Farber disease 106 81 106 76,42 D055577 Farber 
Lipogranulomatosis
26 25 26 96,15
Monocromatismo de 
conos azules
C538165 Blue cone monochromatism 45 32 45 71,11 C538165 Achromatopsia 
incomplete, X-linked
1 0 1 0,00
Neurofibromatosis tipo 1 D009456 Neurofibromatosis type 1 4369 218 80 49 80 61,25 D009456 Neurofibromatosis 1 8813 286 116 1 1 1 100,00
Parálisis periódica 
hipercalémica
D020513 Hyperkalemic periodic paralysis 331 0 0 0 0,00 D020513 Paralysis, Hyperkalemic 
Periodic
118 0 0 0 0,00
Síndrome de Churg-
Strauss
D015267 Eosinophilic granulomatosis with 
polyangiitis
425 41 26 41 63,41 D015267 Churg-Strauss Syndrome 1879 126 45 33 45 73,33
Síndrome de Cushing D003480 Cushing syndrome 12379 452 155 6 6 6 100,00 D003480 Cushing Syndrome 12379 452 155 6 6 6 100,00
Síndrome de Zollinger-
Ellison
D015408 Zollinger-Ellison syndrome 3516 160 97 71 97 73,20 D015408 Gastrinoma 911 114 71 28 71 39,44
TOTAL 534 748 71,39 460 648 70,99
ENFERMEDAD RARA (ER) Y 
CÓDIGOS MeSH
Término de búsqueda






Figura  6. Representación gráfica del número de artículos obtenidos en las  búsquedas por literal. (Elaboración propia) 




Deficiencia de alfa-1 antitripsina
Deficiencia de piruvato deshidrogenasa
Enanismo MULIBREY
Enfermedad de almacenamiento de glucógeno por…
Enfermedad de Dent
Enfermedad de Moyamoya





















En la tabla que se presenta a continuación se puede ver el porcentaje de los resultados 
obtenidos en función del elemento de búsqueda seleccionado. 
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6 4 66,67 2 33,33 76 55 72,37 21 38,18
Alcaptonuria 13 10 76,92 3 23,08 13 10 76,92 3 30,00
Aspartilglucosaminuria 2 2 100,00 0 0,00 2 2 100,00 0 0,00
Deficiencia de alfa-1 
antitripsina
12 11 91,67 1 8,33 88 69 78,41 19 27,54
Deficiencia de piruvato 
deshidrogenasa
6 5 83,33 1 16,67 8 6 75,00 2 33,33







8 2 25,00 6 75,00 2 0 0,00 2 0,00
Enfermedad de Dent 45 38 84,44 7 15,56 45 38 84,44 7 18,42
Enfermedad de 
Moyamoya
43 29 67,44 14 32,56 43 29 67,44 14 48,28
Enfermedad de Still del 
adulto
13 11 84,62 2 15,38 44 40 90,91 4 10,00
Enfermedad de 
Whipple
43 32 74,42 11 25,58 43 32 74,42 11 34,38
Epilepsia neonatal 
benigna
21 15 71,43 6 28,57 9 2 22,22 7 350,00
Esferocitosis 
hereditaria
71 34 47,89 37 52,11 41 13 31,71 28 215,38
Leucodistrofia 
metacromática
25 18 72,00 7 28,00 19 13 68,42 6 46,15
Lipogranulomatosis de 
Farber
106 81 76,42 25 23,58 26 25 96,15 1 4,00
Monocromatismo de 
conos azules
45 32 71,11 13 28,89 1 0 0,00 1 0,00
Neurofibromatosis tipo 
1
80 49 61,25 31 38,75 1 1 100,00 0 0,00
Parálisis periódica 
hipercalémica
0 0 0,00 0 0,00 0 0 0,00 0 0,00
Síndrome de Churg-
Strauss
41 26 63,41 15 36,59 45 33 73,33 12 36,36
Síndrome de Cushing 6 6 100,00 0 0,00 6 6 100,00 0 0,00
Síndrome de Zollinger-
Ellison
97 71 73,20 26 26,80 71 28 39,44 43 153,57


















Figura  9. Gráfico de los porcentajes de artículos válidos en las búsquedas por literal. (Elaboración propia) 
 
Nº ER con más del 50% de artículos válidos Nº ER con el 100% de artículos válidos





Figura  10. Gráfico de los porcentajes de artículos no válidos en las búsquedas por literal. (Elaboración propia) 
 
Nº ER con más del 50% de artículos no válidos Nº ER con el 100% de artículos no válidos














Figura  12. Gráfico de los porcentajes de artículos válidos en las búsquedas por MeSH. (Elaboración propia) 
 
 
Nº ER con más del 50% de artículos válidos Nº ER con el 100% de artículos válidos





Figura  13. Gráfico de los porcentajes de artículos no válidos en las búsquedas por MeSH. (Elaboración propia) 
 
Nº ER con más del 50% de artículos no válidos Nº ER con el 100% de artículos no válidos





Figura  14. Promedio de artículos válidos y no válidos para búsquedas por literal y MeSH. (Elaboración propia) 
PROMEDIO





CHI (JI) CUADRADO Χ2 
Es una prueba estadística utilizada para determinar el grado de asociación entre variables 
categórica (también conocidas como discretas), entendiendo por tales aquellas que presentan 
valores potencialmente observables, uno de los cuales no puede ser observado (Laporte, 2001). 
La prueba Chi cuadrado permite determinar si dos variables cualitativas están o no asociadas. Si 
al final del estudio concluimos que las variables no están relacionadas podremos decir con un 
determinado nivel de confianza, previamente fijado, que ambas son independientes. Para su 
cómputo es necesario calcular las frecuencias esperadas (aquellas que deberían haberse 
observado si la hipótesis de independencia fuese cierta), y compararlas con las frecuencias 
observadas en la realidad. (Fernández & Díaz, 2004). 
Esta prueba apoya la significación estadística de la asociación observada en una tabla 
cruzada de manera que determina si existe una asociación sistemática entre las dos variables, 
comparando los resultados observados con los resultados teóricos, estos últimos calculados bajo 
el supuesto que las variables fuesen independientes entre sí, es decir que se cumple la hipótesis 
“0”(Cerdá L & Villarroel, 2007), esto supone afirmar con un nivel de confianza estadístico 
determinado si los niveles de una variable cualitativa influyen en los niveles de la otra variable 
nominal analizada (Otero & Moral, 2005). 
A continuación, expongo lo que se ha obtenido al aplicar el chi cuadrado. Hay tres ER 
(Aspartilglucosaminuria, Parálisis periódica hipercalémica y Síndrome de Cushing) para las que 
no se puede hacer el chi-cuadrado porque o todos son válidos o todos son no válidos: no hay 
variabilidad para hacer la tabla cruzada.  
Acroosteolisis: La diferencia en porcentaje de artículos válidos por una y otra estrategia 
(66,7% por literal vs 72,4% por MeSH), no es significativa para esta ER (p=0,542). 
Alcaptonuria: El porcentaje de artículos válidos obtenido por una y otra estrategia es el 
mismo (76,9%), por lo que no hay diferencias significativas para esta ER (p=0,678). 
Aspartilglucosaminuria: En esta ER todos los artículos son válidos, por lo que no se ha 
podido calcular el chi cuadrado. 
Deficiencia de alfa-1-antitripsina: La diferencia en porcentaje de artículos válidos por una 
y otra estrategia (91,7% por literal vs 78,4% por MeSH), no es significativa para esta ER (p=0,257). 
Deficiencia de piruvato deshidrogenasa: La diferencia en porcentaje de artículos válidos 






Enanismo MULIBREY: El porcentaje de artículos válidos obtenido por una y otra estrategia 
es el mismo (89,2%), por lo que no hay diferencias significativas para esta ER (p=0,611). 
Enfermedad de almacenamiento de glucógeno por deficiencia de glucógeno fosforilasa 
muscular: la diferencia en porcentaje de artículos válidos por una y otra estrategia (25,0% por 
literal vs 0,0% por MeSH), no es significativa para esta ER (p=0,622). 
Enfermedad de Dent: El porcentaje de artículos válidos obtenido por una y otra estrategia 
es el mismo (84,4%), por lo que no hay diferencias significativas para esta ER (p=0,614). 
Enfermedad de Moyamoya: El porcentaje de artículos válidos obtenido por una y otra 
estrategia es el mismo (65,1%), por lo que no hay diferencias significativas para esta ER (p=0,589). 
Enfermedad de Still del adulto: La diferencia en porcentaje de artículos válidos por una y 
otra estrategia (84,6% por literal vs 90,9% por MeSH), no es significativa para esta ER (p=0,416). 
Enfermedad de Whipple: El porcentaje de artículos válidos obtenido por una y otra 
estrategia es el mismo (74,4%), por lo que no hay diferencias significativas para esta ER (p=0,597). 
Epilepsia neonatal benigna: La diferencia en porcentaje de artículos válidos por una y otra 
estrategia si es significativa para esta ER, se han obtenido más artículos por literal y además un 
mayor porcentaje son válidos (71,4% literal frente al 22,2% MeSH), por lo que hay diferencias 
significativas para esta ER (p=0,018). 
Esferocitosis hereditaria: La diferencia en porcentaje de artículos válidos por una y otra 
estrategia (47,9% por literal vs 31,7% por MeSH), no es significativa para esta ER (p=0,070). 
Leucodistrofia metacromática: La diferencia en porcentaje de artículos válidos por una y 
otra estrategia (72,0% por literal vs 68,4% por MeSH), no es significativa para esta ER (p=0,528). 
Lipogranulomatosis de Farber: La diferencia en porcentaje de artículos válidos por una y 
otra estrategia si es significativa para esta ER: se han obtenido más artículos por literal pero un 
mayor porcentaje de válidos por MeSH (76,4% literal frente al 92,6% MeSH). Por lo que si hay 
diferencia significativa para esta ER (p=0,015). 
Monocromatismo de conos azules: La diferencia en porcentaje de artículos válidos por 
una y otra estrategia (71,1% por literal vs 0,0% por MeSH), no es significativa para esta ER 
(p=0,304). 
Neurofibromatosis tipo 1: La diferencia en porcentaje de artículos válidos por una y otra 
estrategia (61,3% por literal vs 100,0% por MeSH), no es significativa para esta ER (p=0,617). 
Parálisis periódica hipercalémica: En esta ER no se han encontrado artículos, por lo que 




Síndrome de Churg-Strauss: La diferencia en porcentaje de artículos válidos por una y otra 
estrategia (63,4% por literal vs 73,3% por MeSH), no es significativa para esta ER (p=0,224). 
Síndrome de Cushing: En esta ER todos los artículos son válidos, por lo que no se ha podido 
calcular el chi cuadrado. 
Síndrome de Zollinger-Ellison: La diferencia en porcentaje de artículos válidos por una y 
otra estrategia SI es significativa para esta ER: se han obtenido más artículos por literal y además 
un mayor porcentaje son válidos (73,2% literal frente al 39,4% MeSH). Por lo que si hay diferencia 
significativa. (p=0,000). 
 
Se han revisado un total de 1.396 artículos (748 obtenidos por literal y 648 por MeSH). El 
porcentaje de artículos válidos cuando buscas por literal (1) es un 71,3% frente al 70,8% cuando 
la búsqueda se hace por MeSH (2). Esta pequeña diferencia no es significativa (p=0,862: cuando 
p>0,05 la diferencia no es significativa), por lo que no podemos afirmar que se obtengan más 
artículos válidos con una estrategia concreta (la p no significativa nos dice que no hay diferencia 
entre buscar de una forma y otra en cuanto al porcentaje de artículos válidos).  
Lo que es cierto es que por literal hemos obtenido más resultados potenciales (748 
artículos) y un mayor número total de artículos válidos (533 nos sirven), pero la relación 
esfuerzo/resultado (número artículos revisados/válidos) es similar a cuando se busca por MeSH 
(71,3% vs 70,8% no es una diferencia significativa), por lo que se podría dar el valor de porcentaje 
válido total que aparece en la tabla abajo: 71,1%. 
A continuación, explico para cada enfermedad los resultados obtenidos en las búsquedas 
y por qué he seleccionado unos artículos y otros no. Añado además las tablas completas de cada 
patología con todos los artículos, para cada caso se indica si es o no válido para la investigación 
y por qué, y se indica el enlace a la web de PUBMED donde está cada artículo. Las búsquedas se 
hacen por literal, poniendo directamente en la caja de búsqueda la palabra o palabras adecuadas 
y en las búsquedas por MeSH se busca el código en el apartado MeSH, el resultado es el literal 
que este tesauro usa, y con esa(s) palabra(s) se hace la búsqueda de artículos.  
 
Acroosteolisis tipo dominante. Para esta patología en las búsquedas por literal 
(Acroosteolysis dominant type), se obtienen 6 artículos, de los cuales, 4 sí tratan la enfermedad 
buscada y 2 no, solo la mencionan. En las búsquedas por MeSH (D031845 y el literal que se indica 
es “Hajdu-Cheney Syndrome”), se obtienen 76 artículos, de los cuales, 55 sí tratan la enfermedad 




los indicados anteriormente para hacer las búsquedas, tanto por literal, como por MeSH para 
poder obtener menos de 110 artículos. 
 
Alcaptonuria. Para esta patología en las búsquedas por literal (Alkaptonuria) se obtienen 
13 artículos, de los cuales, 10 sí tratan la enfermedad buscada y 3 no, solo la mencionan. En las 
búsquedas por MeSH (D000474 y el literal que se indica es Alkaptonuria) se obtienen 13 artículos, 
10 sí tratan la enfermedad buscada y 3 no, solo la mencionan. En esta entidad nosológica se ha 
tenido que aplicar el primer paso indicado anteriormente para poder obtener menos de 110 
artículos. 
 
Aspartilglucosaminuria. Para esta patología en las búsquedas por literal 
(Aspartylglucosaminuria) se obtienen 2 artículos, los cuales si tratan la enfermedad y no hay 
ninguno que solo la mencione. En las búsquedas por MeSH (D054880 y el literal que se indica es 
Aspartylglucosaminuria) se obtienen 2 artículos, los cuales sí que tratan la enfermedad y no hay 
ninguno que solo la mencione. En esta entidad nosológica se han tenido que aplicar los dos 
primeros pasos indicados anteriormente para poder obtener menos de 110 artículos. 
   
Deficiencia de alfa-1 antitripsina. Para esta patología en las búsquedas por literal (Alfa-1- 
antitrypsin deficiency) se obtienen 12 artículos, de los cuales, 11 sí tratan la enfermedad buscada 
y 1, solo la menciona. En las búsquedas por MeSH (D019896 y el literal que se indica es Alfa-1 
Antitrypsin Deficiency) se obtienen 88 artículos, de los cuales, 69 sí tratan la enfermedad buscada 
y 19 no, solo la mencionan. En esta entidad nosológica ha sido suficiente el primer paso de los 
indicados anteriormente para hacer las búsquedas, porque al buscar por literal se obtienen 
menos de 110 artículos, pero al hacerlo por MeSH se tienen que aplicar los 3 primeros pasos 
mencionados para obtener menos de 110 artículos. 
  
Deficiencia de piruvato deshidrogenasa. Para esta patología en las búsquedas por literal 
(Pyruvate dehydrogenase deficiency) se obtienen 6 artículos, de los cuales, 5 sí tratan la 
enfermedad buscada y 1 no, solo la menciona. En las búsquedas por MeSH (D015325 y el literal 
que se indica es Pyruvate Dehydrogenase Complex Deficiency Disease) se obtienen 8 artículos, 
de los cuales, 6 sí tratan la enfermedad buscada y 2 no, solo la mencionan. En esta entidad 
nosológica se han tenido que aplicar los dos primeros pasos indicados anteriormente para poder 





Enanismo MULIBREY. Para esta patología en las búsquedas por literal (MULIBREY nanism) 
se obtienen 65 artículos, de los cuales, 58 sí tratan la enfermedad buscada y 7 no, solo la 
mencionan. En las búsquedas por MeSH (D050336 y el literal que se indica es MULIBREY Nanism) 
se obtienen 65 artículos, de los cuales, 58 sí tratan la enfermedad buscada y 7 no, solo la 
mencionan. En esta entidad nosológica ha sido suficiente el primer paso de los indicados 
anteriormente para hacer las búsquedas tanto por literal como por MeSH para poder obtener 
menos de 110 artículos. 
  
Enfermedad de almacenamiento de glucógeno por deficiencia de glucógeno fosforilasa 
muscular. Para esta patología en las búsquedas por literal (Glycogen storage disease due to 
muscle glycogen phosphorylase deficiency) se obtienen 8 artículos, de los cuales, 2 sí tratan la 
enfermedad buscada y 6 no, solo la mencionan. En las búsquedas por MeSH (D006012 y el literal 
que se indica es Glycogen storage disease Type V) se obtienen 2 artículos, los cuales ninguno 
trata la enfermedad buscada pero sí que la mencionan. En esta entidad nosológica se han tenido 
que aplicar los dos primeros pasos indicados anteriormente para poder obtener menos de 110 
artículos. 
 
Enfermedad de Dent. Para esta patología en las búsquedas por literal (Dent Disease) se 
obtienen 45 artículos, de los cuales, 38 sí tratan la enfermedad buscada y 7 no, solo la mencionan. 
En las búsquedas por MeSH (D057973 y el literal que se indica es Dent Disease) se obtienen 45 
artículos, 38 sí tratan la enfermedad buscada y 7 no, solo la mencionan. En esta entidad 
nosológica ha sido suficiente el primer paso de los indicados anteriormente para hacer las 
búsquedas, tanto por literal como por MeSH para poder obtener menos de 110 artículos. 
 
Enfermedad de Moyamoya. Para esta patología en las búsquedas por literal (Moyamoya 
disease) se obtienen 43 artículos, de los cuales, 29 sí tratan la enfermedad buscada y 14 no, solo 
la mencionan. En las búsquedas por MeSH (D009072 y el literal que se indica es Moyamoya 
Disease) se obtienen 43 artículos, de los cuales, 29 sí tratan la enfermedad buscada y 14 no, solo 
la mencionan. En esta entidad nosológica en la búsqueda por literal, se tienen que aplicar los 3 
primeros pasos mencionados anteriormente, sin embargo, en la búsqueda por MeSH se aplican 





Enfermedad de Still del adulto.  Para esta patología en las búsquedas por literal (Adult-
onset Still Disease) se obtienen 13 artículos, de los cuales, 11 sí tratan la enfermedad buscada y 
2 no, porque solo la mencionan. En las búsquedas por MeSH (D016706 y el literal que se indica 
es Still´s Disease, Adult-Onset) se obtienen 44 artículos, 40 sí tratan la enfermedad buscada y 4 
solo la mencionan. En esta entidad nosológica en la búsqueda por literal se tienen que aplicar los 
2 primeros pasos mencionados con anterioridad, al igual que en la búsqueda por MeSH para 
poder obtener menos de 110 artículos. 
 
Enfermedad de Whipple.  Para esta patología en las búsquedas por literal (Whipple 
Disease) se obtienen 43 artículos, de los cuales, 32 sí tratan la enfermedad buscada y 11 no, solo 
la mencionan. En las búsquedas por MeSH (D008061 y el literal que se indica es Whipple disease) 
se obtienen 43 artículos, 32 sí tratan la enfermedad buscada y 11 solo la mencionan. En esta 
entidad nosológica solo es necesario aplicar los 2 primeros pasos para poder obtener menos de 
110 artículos tanto en la búsqueda por literal como por MeSH. 
            
Epilepsia neonatal benigna. Para esta patología en las búsquedas por literal (Benign 
familial neonatal epilepsy) se obtienen 21 artículos, 15 de los cuales, sí tratan la enfermedad 
buscada y 6 no, solo la mencionan.  En las búsquedas por MeSH (D020936 y el literal que se indica 
es Epilepsy, Benign Neonatal) se obtienen 9 artículos, de los cuales, 2 sí que tratan la enfermedad 
buscada y 7 no, solo la mencionan. En esta entidad nosológica basta con aplicar el primer paso 
anteriormente mencionado en la búsqueda por literal, a diferencia de en la búsqueda por MeSH, 
que son necesarios los 2 primeros pasos para poder obtener menos de 110 artículos. 
   
Esferocitosis hereditaria. Para esta patología en las búsquedas por literal (Hereditary 
spherocytosis) se obtienen 71 artículos, de los cuales, 34 sí tratan la enfermedad buscada y 37 
no, solo la mencionan. En las búsquedas por MeSH (D013103 y el literal que se indica es 
Spherocytosis, Hereditary) se obtienen 41 artículos, de los cuales, 13 sí tratan la enfermedad 
buscada y 28 no, solo la mencionan. En esta entidad nosológica basta con aplicar los 2 primeros 
pasos anteriormente mencionados para poder obtener menos de 110 artículos en ambas 
búsquedas, tanto por literal como por MeSH. 
    
Leucodistrofia metacromática. Para esta patología en las búsquedas por literal 




enfermedad buscada y 7 no, solo la mencionan. En las búsquedas por (D007966 y el literal que 
se indica es Leukodystrophy, Metachromatic) MeSH se obtienen 19 artículos, de los cuales, 13 sí 
tratan la enfermedad buscada y 6 no, solo la mencionan. En esta entidad nosológica en las 
búsquedas por literal hay que aplicar los 2 primeros pasos mencionados anteriormente, y en las 
búsquedas por MeSH basta con aplicar únicamente el primer paso para poder obtener menos de 
110 artículos. 
   
Lipogranulomatosis de Farber. Para esta patología en las búsquedas por literal (Farber 
disease) se obtienen 106 artículos, de los cuales, 81 sí tratan la enfermedad buscada y 25 no, solo 
la mencionan. En las búsquedas por MeSH (D055577 y el literal que se indica es Farber 
Lipogranulomatosis) se obtienen 26 artículos, de los cuales, 25 sí tratan la enfermedad buscada 
y 1 no, solo la menciona. En esta entidad nosológica únicamente es necesario aplicar el primer 
paso mencionado con anterioridad en ambas búsquedas, para poder obtener menos de 110 
artículos. 
    
Monocromatismo de conos azules. Para esta patología en las búsquedas por literal (Blue 
cone monochromatism) se obtienen 45 artículos, de los cuales, 32 sí tratan la enfermedad 
buscada y 13 no, solo la mencionan. En las búsquedas por MeSH (C538165 y el literal que se 
indica es Achromatopsia incomplete, X-linked [Supplementary Concept]) no se obtiene ningún 
artículo que trate la enfermedad, pero sí se obtiene 1 que solo la menciona. En esta entidad 
nosológica en la búsqueda por literal, al igual que en la búsqueda por MeSH, es suficiente con 
aplicar el primer paso para poder obtener menos de 110 artículos. 
    
Neurofibromatosis tipo 1. Para esta patología en las búsquedas por literal 
(Neurofibromatosis type 1) se obtienen 80 artículos, de los cuales, 49 sí tratan la enfermedad 
buscada y 31 no, solo la mencionan. En las búsquedas por MeSH (D009456 y el literal que se 
indica es Neurofibromatosis 1) se obtiene 1 artículo que sí trata la enfermedad y ninguno que 
solo la mencione. En esta entidad nosológica para la búsqueda por literal se tienen que aplicar 
los 3 primeros pasos mencionados con anterioridad, a diferencia de en las búsquedas por MeSH 






Parálisis periódica hipercalémica. Para esta patología en las búsquedas por literal 
(Hypercalcemic periodic paralysis) no se obtiene ningún artículo que trate la enfermedad 
buscada y tampoco ninguno que la mencione. En las búsquedas por MeSH (D020513 y el literal 
que se indica es Paralysis, Hyperkalemic Periodic) no se obtiene ningún artículo que trate la 
enfermedad buscada y tampoco ninguno que la mencione. En esta entidad nosológica en la 
búsqueda por literal únicamente se aplican los 2 primeros pasos de los mencionados con 
anterioridad, al igual que en la búsqueda por MeSH para poder obtener menos de 110 artículos. 
    
Síndrome de Churg-Strauss. Para esta patología en las búsquedas por literal (Eosinophilic 
granulomatosis with polyangiitis) se obtienen 41 artículos, de los cuales, 26 sí tratan la 
enfermedad buscada, y 15 no, solo la mencionan. En las búsquedas por MeSH (D015267 y el 
literal que se indica es Churg-Strauss Syndrome) se obtienen 45 artículos, de los cuales, 33 sí 
tratan la enfermedad buscada, y 12 no, solo la mencionan. En esta entidad nosológica, en la 
búsqueda por literal se aplican los 2 primeros pasos de los mencionados con anterioridad, 
mientras que en la búsqueda por MeSH se tienen que aplicar los 3 primeros pasos mencionados 
anteriormente para poder obtener menos de 110 artículos. 
 
Síndrome de Cushing. Para esta patología en las búsquedas por literal (Cushing syndrome) 
se obtienen 6 artículos que sí tratan la enfermedad buscada, y ninguno que solo la mencione. En 
las búsquedas por MeSH (D003480 y el literal que se indica es Cushing Syndrome) se obtienen 6 
artículos que sí tratan la enfermedad y ninguno que solo la mencione. En esta entidad nosológica 
tanto en la búsqueda por literal como en la búsqueda por MeSH se tienen que aplicar los 4 pasos 
mencionados anteriormente para poder obtener menos de 110 artículos. 
 
Síndrome de Zollinger-Ellison. Para esta patología en las búsquedas por literal (Zollinger-
Ellison Syndrome) se obtienen 97 artículos, de los cuales, 71 sí tratan la enfermedad buscada y 
26 no, solo la mencionan. En las búsquedas por MeSH (D015408 y el literal que se indica es 
Gastrinoma) se obtienen 71 artículos, de los cuales, 28 sí tratan la enfermedad y 43 no, solo la 
mencionan. En esta entidad nosológica tanto en la búsqueda por literal como por MeSH se tienen 






A continuación, expongo en tablas (dos por entidad nosológica: una para los artículos 
buscados por literal y otra para los buscados por MeSH) la razón que me lleva en cada caso a 





5.1.-Acroosteolisis tipo dominante 
 
Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Garg, A., Subramanyam, L., Agarwal, A.K., Simha, V., Levine, B., D'Apice, M.R., Novelli, G. & Crow, Y. 2009, 
"Atypical progeroid syndrome due to heterozygous missense LMNA mutations", The Journal of clinical 
endocrinology and metabolism, vol. 94, no. 12, pp. 4971-4983. 
 
  no 
En el resumen se explica que el 
objetivo del estudio era investigar 
la base subyacente genética y 
molecular del fenotipo de 
presentación de pacientes con APS 
(Síndrome progeroide atípico). Con 
11 pacientes de nueve familias. 




Guillin-Amarelle, C., Sanchez-Iglesias, S. & Araujo-Vilar, D. 2015, "Uncommon lipodystrophic syndromes", 
Medicina clinica, vol. 144, no. 2, pp. 80-87. no 
No hay ninguna información acerca 
del mismo, ni resumen. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/p
ubmed/24787681 
Johnston, J.J., Sanchez-Contreras, M.Y., Keppler-Noreuil, K.M., Sapp, J., Crenshaw, M., Finch, N.A., Cormier-
Daire, V., Rademakers, R., Sybert, V.P. & Biesecker, L.G. 2015, "A Point Mutation in PDGFRB Causes 
Autosomal-Dominant Penttinen Syndrome", American Journal of Human Genetics, vol. 97, no. 3, pp. 465-474. si 
Define el síndrome de Penttinen 
que se caracteriza por desarrollar 
diversos rasgos y síntomas, uno de 
ellos es la acroosteolisis. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/p
ubmed/26279204 
Sewairi, W., Assiri, A., Patel, N., Alhashem, A. & Alkuraya, F.S. 2016, "Distal acroosteolysis, poikiloderma and 
joint stiffness: a novel laminopathy?", European journal of human genetics: EJHG, vol. 24, no. 8, pp. 1220-
1222. si 
Describe el caso de un paciente de 
acroosteolisis relacionándolo con 







Vollersen, N., Hermans-Borgmeyer, I., Cornils, K., Fehse, B., Rolvien, T., Triviai, I., . . . Yorgan, T. A. (2018). High 
bone turnover in mice carrying a pathogenic Notch2 mutation causing hajdu-cheney syndrome. Journal of 
Bone and Mineral Research: The Official Journal of the American Society for Bone and Mineral Research, 
33(1), 70-83. 10.1002/jbmr.3283 [doi] 
si 
Se desarrolla un modelo de ratón 
del síndrome de Hajdu-Cheney 
mediante la introducción de una 
mutación patógena (6272delT) en 






Zhao, W., Petit, E., Gafni, R.I., Collins, M.T., Robey, P.G., Seton, M., Miller, K.K. & Mannstadt, M. 2013, 
"Mutations in NOTCH2 in patients with Hajdu-Cheney syndrome", Osteoporosis international : a journal 
established as result of cooperation between the European Foundation for Osteoporosis and the National 
Osteoporosis Foundation of the USA, vol. 24, no. 8, pp. 2275-2281. 
si 
Se define la patología y se 
describen y estudian los casos de 9 
individuos que la padecen: 5 de 2 
familias pequeñas y 4 esporádicos. 
Se expone una de las conclusiones 
del estudio que es que las 
mutaciones heterocigóticas de 
NOTCH2 son la causa de HCS y 
expanden el espectro mutacional 










Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web. 
Al-Aqeel, A.I. 2005, "Al-Aqeel Sewairi syndrome, a new autosomal recessive disorder 
with multicentric osteolysis, nodulosis and arthropathy. The first genetic defect of 
matrix metalloproteinase 2 gene", Saudi medical journal, vol. 26, no. 1, pp. 24-30. 
no 
Trata una osteólisis multicéntrica autosómica 
recesiva distintiva en familias de Arabia Saudita 
con artropatía distal de las articulaciones 
metacarpiana, metatarsal e interfalángica. Por lo 








Albano, L.M., Bertola, D.R., Barba, M.F., Valente, M., Robertson, S.P. & Kim, C.A. 2007, 
"Phenotypic overlap in Melnick-Needles, serpentine fibula-polycystic kidney and 
Hajdu-Cheney syndromes: a clinical and molecular study in three patients", Clinical 
dysmorphology, vol. 16, no. 1, pp. 27-33. si 
Tal y como se indica en el resumen del artículo, se 
describen a tres individuos con tres patologías 
diferentes que tienen en común que se 
caracterizan por anomalías en el esqueleto, uno 
de esos individuos tiene Acroosteolisis tipo 







Al-Mayouf, S. 2005, "The new syndrome is not really a new syndrome. Al-Aqeel Sewairi 
syndrome, a new autosomal recessive disorder with multicentric osteolysis, nodulosis, 
and arthropathy", Saudi medical journal, vol. 26, no. 7, pp. 1161; author reply 1161-2. no 
En el pequeño resumen que se ofrece en 
PUBMED de este artículo se define un poco el 
síndrome de Al-Aqeel Sewairi. Y no se hace 
ninguna referencia a la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/1
6047082 
Al-Mayouf, S.M., Madi, S.M. & Bin-Abbas, B.S. 2006, "Cyclic intravenous pamidronate 
treatment in children with nodulosis, arthropathy and osteolysis syndrome", Annals of 
the Rheumatic Diseases, vol. 65, no. 12, pp. 1672-1673. no 
En PUBMED sólo se indica el título de este 
artículo, no hay resumen. Según el título se puede 






Al-Sewairi, W. 2005, "The new syndrome is not really a new syndrome. Al-Aqeel Sewairi 
syndrome, a new autosomal recessive disorder with multicentric osteolysis, nodulosis, 
and arthropathy", Saudi medical journal, vol. 26, no. 7, pp. 1161; author reply 1161-2. no 
En el pequeño resumen que se ofrece en 
PUBMED de este artículo se define un poco el 
síndrome de Al-Aqeel Sewairi. Y no se hace 
ninguna referencia a la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/1
6178093 
Antoniades, K., Kaklamanos, E., Kavadia, S., Hatzistilianou, M. & Antoniades, V. 2003, 
"Hajdu-Cheney syndrome (acro-osteolysis): a case report of dental interest", Oral 
surgery, oral medicine, oral pathology, oral radiology, and endodontics, vol. 95, no. 6, 
pp. 725-731. 
si 
Se define un poco la patología y describe el caso 
de un niño de 9 años con este trastorno y 
especialmente se centra en las manifestaciones 








Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web. 
August, D.A. & Ramos, D.C. 2009, "Anesthesia for a child with Hajdu-Cheney 
syndrome", Paediatric anaesthesia, vol. 19, no. 6, pp. 649-650. si 
No hay resumen en PUBMED, pero 
por el título se puede deducir que sí 
que trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/19646007 
Avela, K., Valanne, L., Helenius, I. & Makitie, O. 2011, "Hajdu-Cheney syndrome 
with severe dural ectasia", American journal of medical genetics. Part A, vol. 
155A, no. 3, pp. 595-598. 
si 
En el resumen se define un poco la 
enfermedad y describe el caso de un 
individuo que la padece 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/21337686 
Bazopoulou-Kyrkanidou, E., Vrahopoulos, T.P., Eliades, G., Vastardis, H., Tosios, 
K. & Vrotsos, I.A. 2007, "Periodontitis associated with Hajdu-Cheney syndrome", 
Journal of periodontology, vol. 78, no. 9, pp. 1831-1838. si 
Se define la patología y se describe el 
caso de una paciente de 22 años, 
especialmente se centra en las 





Blumenauer, B.T., Cranney, A.B. & Goldstein, R. 2002, "Acro-osteolysis and 
osteoporosis as manifestations of the Hajdu-Cheney syndrome", Clinical and 
experimental rheumatology, vol. 20, no. 4, pp. 574-575. 
si 
No hay resumen en PUBMED, pero 
por el título se puede deducir que sí 
que trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/12175120 
Canalis, E., Schilling, L., Yee, S.P., Lee, S.K. & Zanotti, S. 2016, "Hajdu Cheney 
Mouse Mutants Exhibit Osteopenia, Increased Osteoclastogenesis, and Bone 
Resorption", The Journal of biological chemistry, vol. 291, no. 4, pp. 1538-1551. si 
Describe la relación entre NOTCH y 
Hajdu Cheney y explican que crean 
un ratón que desarrolla el síndrome 
Hajdu Cheney al introducirle una 
mutación. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/26627824 
Canalis, E. & Zanotti, S. 2014, "Hajdu-Cheney syndrome: a review", Orphanet 
journal of rare diseases, vol. 9, pp. 200-014-0200-y. si 
En el resumen se expone una 
definición de la enfermedad más 














Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web. 
Carmichael, K.D., Launikitis, R.A. & Kalia, A. 2007, "The 
orthopedic and renal manifestations of idiopathic carpal tarsal 
osteolysis", Journal of pediatric orthopedics. Part B, vol. 16, no. 
6, pp. 451-454. 
no 
Este artículo según el resumen que ofrece PUBMED sólo trata la 






Castberg, F.C., Kjaergaard, S., Mosig, R.A., Lobl, M., Martignetti, 
C., Martignetti, J.A., Myrup, C. & Zak, M. 2013, "Multicentric 
osteolysis with nodulosis and arthropathy (MONA) with cardiac 
malformation, mimicking polyarticular juvenile idiopathic 
arthritis: case report and literature review", European journal of 
pediatrics, vol. 172, no. 12, pp. 1657-1663. 
no 
Este artículo describe el síndrome de "fuga de hueso" osteólisis 
multicéntrica con nodulosis y artropatía (MONA) pero no 








Connor, A., Highton, J., Hung, N.A., Dunbar, J., MacGinley, R. & 
Walker, R. 2007, "Multicentric carpal-tarsal osteolysis with 
nephropathy treated successfully with cyclosporine A: a case 
report and literature review", American Journal of Kidney 
Diseases: The Official Journal of the National Kidney Foundation, 
vol. 50, no. 4, pp. 649-654. 
no 
Este artículo describe la osteólisis multicéntrica carpiano-tarsiana, 







Cunha, I., Saavedra, M.J., Oliveira, M.A., Salvador, M.J. & 
Malcata, A. 2007, "Hajdu-Cheney Syndrome: a case of 
acroosteolysis", Acta reumatologica portuguesa, vol. 32, no. 2, 
pp. 169-174. 
si 
En el resumen se indica que se va a describir el caso de una 
paciente de esta patología. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubme
d/17576397 
Currarino, G. 2009, "Hajdu-Cheney syndrome associated with 
serpentine fibulae and polycystic kidney disease", Pediatric 
radiology, vol. 39, no. 1, pp. 47-52. 
si 
Se describe el caso de 6 pacientes que la padecen. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubme
d/18815778 
Damian, L.O., Simon, S.P., Filipescu, I., Bocsa, C., Botar-Jid, C. & 
Rednic, S. 2016, "Capillaroscopic findings in a case of Hajdu-
Cheney syndrome", Osteoporosis international: a journal 
established as result of cooperation between the European 
Foundation for Osteoporosis and the National Osteoporosis 
Foundation of the USA, vol. 27, no. 3, pp. 1269-1273. 
si 
Definen la patología y describe el caso de una paciente de 21 años 








Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web. 
Dantas, E.L., Pontes, M.L., Fernandes, P.F., Ribeiro, E.M. & Daher Ede, F. 2013, 
"Hadju-Cheney syndrome: kidney disturbs in a case report", Jornal brasileiro de 
nefrologia: 'orgao oficial de Sociedades Brasileira e Latinoamericana de 
Nefrologia, vol. 35, no. 2, pp. 165-167. 
si 
Definen la patología y describen el caso de un chico 





Deprouw, C., Feydy, A., Giraudet Le Quintrec, J.S., Ruiz, B., Kahan, A. & Allanore, 
Y. 2015, "A very rare cause of acro-osteolysis: Hajdu-Cheney syndrome", Joint, 
bone, spine: revue du rhumatisme, vol. 82, no. 6, pp. 455-459. 
si 
Definen la patología y describen el caso de una chica 
de 36 años que la padece. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubme
d/26184537 
Descartes, M., Rojnueangnit, K., Cole, L., Sutton, A., Morgan, S.L., Patry, L. & 
Samuels, M.E. 2014, "Hajdu-Cheney syndrome: phenotypical progression with 
de-novo NOTCH2 mutation", Clinical dysmorphology, vol. 23, no. 3, pp. 88-94. si 
No hay resumen en PUBMED, pero por el título se 






Di Rocco, F. & Oi, S. 2005, "Spontaneous regression of syringomyelia in Hajdu-
Cheney syndrome with severe platybasia. Case report", Journal of neurosurgery, 
vol. 103, no. 2 Suppl, pp. 194-197. si 
En el resumen se indica que se va a describir el caso 






Ellison, D.A., Ellis, E.N. & Kokoska, E.R. 2007, "Hajdu-Cheney syndrome: report 
of a case", Pediatric and developmental pathology: the official journal of the 
Society for Pediatric Pathology and the Paediatric Pathology Society, vol. 10, no. 
6, pp. 470-476. 
si 
Definen la patología y describen el caso de una chica 





Evans, B.R., Mosig, R.A., Lobl, M., Martignetti, C.R., Camacho, C., Grum-Tokars, 
V., Glucksman, M.J. & Martignetti, J.A. 2012, "Mutation of membrane type-1 
metalloproteinase, MT1-MMP, causes the multicentric osteolysis and arthritis 
disease Winchester syndrome", American Journal of Human Genetics, vol. 91, 
no. 3, pp. 572-576. 
no 
En el resumen se indica que se trata el síndrome de 















Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web. 
Faber, M.R., Verlaak, R., Fiselier, T.J., Hamel, B.C., Franssen, M.J. & Gerrits, G.P. 2004, 
"Inherited multicentric osteolysis with carpal-tarsal localisation mimicking juvenile 
idiopathic arthritis", European journal of pediatrics, vol. 163, no. 10, pp. 612-618. no 
Trata de la patología denominada osteólisis 
multicéntrica carpotarsal y de varios individuos 
que la padecen entre ellos una madre y sus 3 
hijos con diferentes manifestaciones. Pero en 







Faure, A., David, A., Moussally, F., Khalfallah, M., Jacquemont, S., Hamel, O., Conti, M., 
Hamel, A., Raoul, S. & Robert, R. 2002, "Hajdu-Cheney syndrome and syringomyelia. 
Case report", Journal of neurosurgery, vol. 97, no. 6, pp. 1441-1446. 
si 




Flannery, O. & Smith, K. 2014, "Osteolysis with secondary arthritis of the 
scaphotrapeziotrapezoid joint in Hajdu-Cheney syndrome: a case report", Hand 
surgery: an international journal devoted to hand and upper limb surgery and related 
research: journal of the Asia-Pacific Federation of Societies for Surgery of the Hand, 
vol. 19, no. 1, pp. 117-118. 
si 
Describe el caso de un paciente que padece esta 







Fujioka, H., Tanaka, J., Yoshiya, S., Kokubu, T., Fujita, K., Makino, T. & Mizuno, K. 2003, 
"Proximal translation of the radius following arthroplasty of the distal radioulnar joint 
in Hajdu-Cheney syndrome", Journal of shoulder and elbow surgery, vol. 12, no. 1, pp. 
97-100. 
si 
PUBMED no ofrece resumen de este artículo, 







Galli-Tsinopoulou, A., Kyrgios, I., Giza, S., Giannopoulou, E.Z., Maggana, I. & Laliotis, N. 
2012, "Two-year cyclic infusion of pamidronate improves bone mass density and 
eliminates risk of fractures in a girl with osteoporosis due to Hajdu-Cheney syndrome", 
Minerva endocrinologica, vol. 37, no. 3, pp. 283-289. si 
Se define la patología describiendo algunas 
características de la misma y se indica que, 
aunque hay casos familiares (herencia 
autosomal dominate) son casos esporádicos, 
además se describe el caso de una niña de 9 años 








Gallo, J., Goodman, S.B., Konttinen, Y.T. & Raska, M. 2013, "Particle disease: biologic 
mechanisms of periprosthetic osteolysis in total hip arthroplasty", Innate immunity, 
vol. 19, no. 2, pp. 213-224. no 
Este artículo trata sobre los mecanismos de 
activación y amplificación de la respuesta 











Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web. 
Gray, M.J., Kim, C.A., Bertola, D.R., Arantes, P.R., Stewart, H., Simpson, 
M.A., Irving, M.D. & Robertson, S.P. 2012, "Serpentine fibula polycystic 
kidney syndrome is part of the phenotypic spectrum of Hajdu-Cheney 
syndrome", European journal of human genetics: EJHG, vol. 20, no. 1, pp. 
122-124. 
si 
Trata del síndrome del riñón poliquístico del 
peronéserpentino y lo relaciona con el síndrome de 





Gray, M.J., van Kogelenberg, M., Beddow, R., Morgan, T., Wordsworth, P., 
Shears, D.J., Robertson, S.P. & Hurst, J.A. 2014, "A new acro-osteolysis 
syndrome caused by duplications including PTHLH", Journal of human 
genetics, vol. 59, no. 9, pp. 484-487. 
si 
Se describen los casos de tres individuos con 
duplicaciones del locus PTHLH (hormona paratiroidea 
tipo hormana) que conducen a un síndrome 
caracterizado por acro-osteólisis, irregularidad cortical 





Gripp, K.W. 2011, "Lateral meningocele syndrome and Hajdu-Cheney 
syndrome: different disorders with overlapping phenotypes", American 
journal of medical genetics. Part A, vol. 155A, no. 7, pp. 1773-4; author 
reply 1775. 
si 
PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por 






Gu, J.M., Hu, Y.Q., Zhang, H., Wang, C., Hu, W.W., Yue, H., Liu, Y.J. & Zhang, 
Z.L. 2013, "A mutation in NOTCH2 gene in a Chinese patient with Hajdu-
Cheney syndrome", Joint, bone, spine: revue du rhumatisme, vol. 80, no. 
5, pp. 548-549. 
si 
PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por 




Han, M.S., Ko, J.M., Cho, T.J., Park, W.Y. & Cheong, H.I. 2015, "A novel 
NOTCH2 mutation identified in a Korean family with Hajdu-Cheney 
syndrome showing phenotypic diversity", Annals of Clinical and Laboratory 
Science, vol. 45, no. 1, pp. 110-114. 
si 
Relacionan el síndrome de Hajdu-Cheney (HCS) y el 
síndrome del peritoneo serpentino-poliquístico 
(SFPKS) ya que tienen muchas similitudes y se 







Hwang, S., Shin, D.Y., Moon, S.H., Lee, E.J., Lim, S.K., Kim, O.H. & Rhee, Y. 
2011, "Effect of zoledronic acid on acro-osteolysis and osteoporosis in a 
patient with Hajdu-Cheney syndrome", Yonsei medical journal, vol. 52, no. 
3, pp. 543-546. si 
Define la patología y se comenta que, aunque haya 
más de 60 informes publicados hasta el momento, el 
tratamiento apropiado y el resultado subsecuente han 
sido escasos. Se relata un progreso de terapia anti-











Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web. 
Isidor, B., Le Merrer, M., Exner, G.U., Pichon, O., Thierry, G., Guiochon-Mantel, A., David, 
A., Cormier-Daire, V. & Le Caignec, C. 2011, "Serpentine fibula-polycystic kidney syndrome 
caused by truncating mutations in NOTCH2", Human mutation, vol. 32, no. 11, pp. 1239-
1242. si 
Relacionan el síndrome de Hajdu-
Cheney (HCS) y el síndrome del 
peritoneo serpentino-poliquístico 
(SFPKS) ya que tienen muchas 
similitudes y se describen los casos 
de 2 individuos que lo padecen. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/21
793104 
Isidor, B., Lindenbaum, P., Pichon, O., Bezieau, S., Dina, C., Jacquemont, S., Martin-
Coignard, D., Thauvin-Robinet, C., Le Merrer, M., Mandel, J.L., David, A., Faivre, L., 
Cormier-Daire, V., Redon, R. & Le Caignec, C. 2011, "Truncating mutations in the last exon 
of NOTCH2 cause a rare skeletal disorder with osteoporosis", Nature genetics, vol. 43, no. 
4, pp. 306-308. 
si 
Define la entidad nosológica. Y 
comenta el caso de 6 pacientes en 
los que se identifican mutaciones 
heterocigotas y del marco de 






Joseffer, S.S. & Cooper, P.R. 2005, "Modern imaging of spinal tuberculosis", Journal of 
neurosurgery. Spine, vol. 2, no. 2, pp. 145-150. no 
Trata la tuberculosis espinal o 
enfermedad de Pott, pero no trata 
la enfermedad buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/15
739525 
Le Caignec, C. 2011, "Human diseases and NOTCH receptors", Medecine sciences: M/S, 
vol. 27, no. 6-7, pp. 593-595. no 
PUBMED no ofrece resumen y por 
el título se puede deducir que no 
trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/21
718643 
Lee, G.H., An, S.Y., Sohn, Y.B., Jeong, S.Y. & Chung, Y.S. 2013, "An unusual presentation of 
diabetic ketoacidosis in familial hajdu-cheney syndrome: a case report", Journal of Korean 
medical science, vol. 28, no. 11, pp. 1682-1686. si 
Se describe el caso de un chico de 






Letchumanan, P., Thumboo, J. & Leong, R.T. 2009, "A patient with progressive shortening 
of the fingers", The Journal of rheumatology, vol. 36, no. 1, pp. 198-199. 
no 
PUBMED no ofrece resumen y por 
el título se puede deducir que no 









Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web. 
Lifchus-Ascher, R.J. & Tucci, J.R. 2006, "Hajdu-Cheney syndrome in a 19-year-old 
man", Endocrine practice: official journal of the American College of Endocrinology 
and the American Association of Clinical Endocrinologists, vol. 12, no. 6, pp. 690-
694. 
si 
PUBMED no ofrece resumen, pero por el título se 
puede deducir que sí trata la patología y el caso de 





Liljestrom, M.R. & Narhi, T.O. 2003, "Occlusal rehabilitation of a patient with 
hereditary multicentric osteolysis", The Journal of prosthetic dentistry, vol. 89, no. 
2, pp. 114-118. no 
Se describe la rehabilitación prostodóntica fija de 
un paciente varón de 53 años con osteólisis 






Lindenbaum, P., Le Scouarnec, S., Portero, V. & Redon, R. 2011, "Knime4Bio: a set 
of custom nodes for the interpretation of next-generation sequencing data with 
KNIME", Bioinformatics (Oxford, England), vol. 27, no. 22, pp. 3200-3201. 
no 
Se describe Knime4Bio, un conjunto de nodos 
personalizados para el banco de trabajo gráfico 
interactivo KNIME (The Konstanz Information 
Miner), para la interpretación de grandes 
conjuntos de datos biológicos. Pero no se 







Majewski, J., Schwartzentruber, J.A., Caqueret, A., Patry, L., Marcadier, J., Fryns, 
J.P., Boycott, K.M., Ste-Marie, L.G., McKiernan, F.E., Marik, I., Van Esch, H., FORGE 
Canada Consortium, Michaud, J.L. & Samuels, M.E. 2011, "Mutations in NOTCH2 
in families with Hajdu-Cheney syndrome", Human mutation, vol. 32, no. 10, pp. 
1114-1117. 
si 
Definen la patología y estudian geneticamente a 7 
familias que lo padecen. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubme
d/21681853 
Marik, I., Kuklik, M., Zemkowa, D. & Kozlowski, K. 2006, "Hajdu-Cheney syndrome: 
report of a family and a short literature review", Australasian Radiology, vol. 50, 
no. 6, pp. 534-538. si 
Se describe el caso de varios miembros de una 






Martin, B.M., Ivanova, M.H., Sarukhanov, A., Kim, A., Power, P., Pugash, D., 
Popescu, O.E., Lachman, R.S., Krakow, D. & Patel, M.S. 2014, "Prenatal and 
postnatal findings in serpentine fibula polycystic kidney syndrome and a review of 
the NOTCH2 spectrum disorders", American journal of medical genetics.Part A, 
vol. 164A, no. 10, pp. 2490-2495. 
si 
Relacionan la patología con el síndrome del riñón 
poliquístico del peroné serpentino. Y presentan los 













Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web. 
Mattei, T.A., Rehman, A.A., Issawi, A. & Fassett, D.R. 2015, "Surgical challenges in the management of cervical 
kyphotic deformity in patients with severe osteoporosis: an illustrative case of a patient with Hajdu-Cheney 
syndrome", European spine journal : official publication of the European Spine Society, the European Spinal 
Deformity Society, and the European Section of the Cervical Spine Research Society, vol. 24, no. 12, pp. 2746-
2753. 
si 
Describe el caso de un 
paciente de 65 años que 
padece la enfermedad. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubme
d/26198704 
McKiernan, F.E. 2008, "Integrated anti-remodeling and anabolic therapy for the osteoporosis of Hajdu-Cheney 
syndrome: 2-year follow-up", Osteoporosis international: a journal established as result of cooperation 
between the European Foundation for Osteoporosis and the National Osteoporosis Foundation of the USA, 
vol. 19, no. 3, pp. 379-380. si 
PUBMED no ofrece 
resumen, pero por el 
título se puede deducir 








McKiernan, F.E. 2007, "Integrated anti-remodeling and anabolic therapy for the osteoporosis of Hajdu-Cheney 
syndrome", Osteoporosis international: a journal established as result of cooperation between the European 
Foundation for Osteoporosis and the National Osteoporosis Foundation of the USA, vol. 18, no. 2, pp. 245-
249. 
si 
Define la patología y 
describen el caso de una 
mujer que lo padece. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubme
d/17103298 
Mehawej, C., Courcet, J.B., Baujat, G., Mouy, R., Gerard, M., Landru, I., Gosselin, M., Koehrer, P., Mousson, C., 
Breton, S., Quartier, P., Le Merrer, M., Faivre, L. & Cormier-Daire, V. 2013, "The identification of MAFB 
mutations in eight patients with multicentric carpo-tarsal osteolysis supports genetic homogeneity but clinical 
variability", American journal of medical genetics.Part A, vol. 161A, no. 12, pp. 3023-3029. no 
En el resumen que ofrece 
PUBMED ni siquiera se 








Murtagh-Schaffer, C. & Moquin, R.R. 2008, "Spinal reconstruction in Hajdu-Cheney syndrome", JAAPA: official 
journal of the American Academy of Physician Assistants, vol. 21, no. 5, pp. 29, 31-3. 
si 
PUBMED no ofrece 
resumen, pero por el 
título se puede deducir 





Narumi, Y., Min, B.J., Shimizu, K., Kazukawa, I., Sameshima, K., Nakamura, K., Kosho, T., Rhee, Y., Chung, Y.S., 
Kim, O.H., Fukushima, Y., Park, W.Y. & Nishimura, G. 2013, "Clinical consequences in truncating mutations in 
exon 34 of NOTCH2: report of six patients with Hajdu-Cheney syndrome and a patient with serpentine fibula 
polycystic kidney syndrome", American journal of medical genetics.Part A, vol. 161A, no. 3, pp. 518-526. si 
Relaciona el síndrome de 
Hajdu-Cheney y el del 
peroné serpentino 
poliquístico y describe los 
casos de 37 pacientes de 













Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web. 
Neuwirth, A., Geeser, A. & Hasler, P. 2012, "Fractures associated with dimonshed bone 
density, thypercalciuria and osteolysis. Is the diagnosis an osteoporosis or a syndrome?", 
Praxis, vol. 101, no. 6, pp. 413-417. si 
Describe el caso de una paciente de 49 






Nozaki, T., Ihara, K., Makimura, M., Kinjo, T. & Hara, T. 2012, "A girl with Hajdu-Cheney 
syndrome and premature ovarian failure", Journal of pediatric endocrinology & metabolism: 
JPEM, vol. 25, no. 1-2, pp. 171-173. si 
Define la enfermedad y describe el 
caso de una niña con síndrome de 
Hajdu-Cheney acompañada de 





Ornetti, P. & Tavernier, C. 2012, "Osteoporotic compression fracture revealing Hajdu-
Cheney Syndrome", Joint, bone, spine: revue du rhumatisme, vol. 79, no. 5, pp. 514-515. si 
PUBMED no ofrece resumen, pero por 





Page, B.R., McDonald, T., Gagnon, P., Lu, K. & Thomas, C.R. 2009, "A unique case of Hajdu-
Cheney syndrome and squamous cell carcinoma of the anus", Colorectal disease: the official 
journal of the Association of Coloproctology of Great Britain and Ireland, vol. 11, no. 5, pp. 
535-536. 
si 
Describe la patología y describe un 






Palav, S., Vernekar, J., Pereira, S. & Desai, A. 2014, "Hajdu-Cheney syndrome: a case report 
with review of literature", Journal of radiology case reports, vol. 8, no. 9, pp. 1-8. 
si 
Se define la patología y se describe el 
caso de una paciente de 43 años que 




Papavero, L. 2015, "Expert's comment concerning Grand Rounds case entitled "Surgical 
challenges in the management of cervical kyphotic deformity in patients with severe 
osteoporosis: an illustrative case of a patient with Hajdu-Cheney syndrome" (T. A. Mattei, 
A. A. Rehman, A. Issawi, D. R. Fassett)", European spine journal : official publication of the 
European Spine Society, the European Spinal Deformity Society, and the European Section 
of the Cervical Spine Research Society, vol. 24, no. 12, pp. 2754-2755. 
si 
PUBMED no ofrece resumen, pero por 
















Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web. 
Penton, A.L., Leonard, L.D. & Spinner, N.B. 2012, "Notch signaling in 
human development and disease", Seminars in cell & developmental 
biology, vol. 23, no. 4, pp. 450-457. 
no 
Definen la enfermedad de NOTCH, que 




Sahin, A., Pepeler, M.S. & Shimbori, N. 2010, "A patient with acro-
osteolysis syndrome: Hajdu-Cheney", Internal medicine (Tokyo, Japan), 
vol. 49, no. 1, pp. 87-88. 
si 
PUBMED no ofrece un resumen de este 
artículo, pero por el título se deduce que 
sí trata la patología. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=%22A+patient+with+acro-
osteolysis+syndrome%3A+Hajdu-Cheney%22+sahin 
Sargin, G., Cildag, S. & Senturk, T. 2013, "Hajdu-Cheney syndrome with 
ventricular septal defect", The Kaohsiung journal of medical sciences, vol. 
29, no. 6, pp. 343-344. 
si 
PUBMED no ofrece un resumen de este 
artículo, pero por el título se deduce que 
sí trata la patología. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/23684141 
Schawo, S., Weber, M.A. & Libicher, M. 2006, "Young woman with back 
pain and acro-osteolysis", Der Radiologe, vol. 46, no. 10, pp. 901-903. si 
PUBMED no ofrece un resumen de este 
artículo, pero por el título se deduce que 
sí trata la patología. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Young+woman+with+back+
pain+and+acro-osteolysis 
Simpson, M.A., Irving, M.D., Asilmaz, E., Gray, M.J., Dafou, D., Elmslie, F.V., 
Mansour, S., Holder, S.E., Brain, C.E., Burton, B.K., Kim, K.H., Pauli, R.M., 
Aftimos, S., Stewart, H., Kim, C.A., Holder-Espinasse, M., Robertson, S.P., 
Drake, W.M. & Trembath, R.C. 2011, "Mutations in NOTCH2 cause Hajdu-
Cheney syndrome, a disorder of severe and progressive bone loss", Nature 
genetics, vol. 43, no. 4, pp. 303-305. 
si 
Se explica la relación entre el síndrome 
de Haju-Cheney y las mutaciones en 
NOTCH2. 
Mutations in NOTCH2 cause Hajdu-Cheney syndrome, a disorder of severe 




Stathopoulos, I.P., Trovas, G., Lampropoulou-Adamidou, K., Koromila, T., 
Kollia, P., Papaioannou, N.A. & Lyritis, G. 2013, "Severe osteoporosis and 
mutation in NOTCH2 gene in a woman with Hajdu-Cheney syndrome", 
Bone, vol. 52, no. 1, pp. 366-371. 
si 
Describe la patología y describe el caso 
de una paciente. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Severe+osteoporosis+and+
mutation+in+NOTCH2+gene+in+a+woman+with+Hajdu-Cheney+syndrome 
Takatani, R., Someya, T., Kazukawa, I., Nishimura, G., Minagawa, M. & 
Kohno, Y. 2009, "Hajdu-Cheney syndrome: infantile onset of 
hydrocephalus and serpentine fibulae", Pediatrics international: official 
journal of the Japan Pediatric Society, vol. 51, no. 6, pp. 831-833. 
si 
PUBMED no ofrece un resumen de este 
artículo, pero por el título se deduce que 




Thomas, C.W., Bisset, A.J., Sampson, M.A. & Armstrong, R.D. 2006, "Case 
report: Multicentric carpal/tarsal osteolysis: imaging review and 25-year 
follow-up", Clinical radiology, vol. 61, no. 10, pp. 892-895. 
no 
PUBMED no ofrece un resumen de este 
artículo, pero por el título se deduce que 




Tuysuz, B., Mosig, R., Altun, G., Sancak, S., Glucksman, M.J. & Martignetti, 
J.A. 2009, "A novel matrix metalloproteinase 2 (MMP2) terminal 
hemopexin domain mutation in a family with multicentric osteolysis with 
nodulosis and arthritis with cardiac defects", European journal of human 
genetics: EJHG, vol. 17, no. 5, pp. 565-572. 
no 
No trata la patología buscada, trata esta 
otra patología, la osteólisis multicéntrica 








Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web. 
Ventosa, P., Gorina, N., Balaguer Santamaria, A., Riera, L. & Casals, I. 2013, 
"Acro-osteolysis in a 4 year-old patient: clinical features of Hajdu-Cheney 
syndrome", Anales de pediatria (Barcelona, Spain: 2003), vol. 79, no. 1, pp. 
62-63. 
si 
PUBMED no ofrece un resumen de este 
artículo, pero por el título se deduce que 




Vingerhoedt, E., Bailleul-Forestier, I., Fellus, P., Schoenaers, J., Frijns, J.P. 
& Carels, C. 2010, "Syndrome of Hajdu-Cheney: three case reports of 
orofacial interest", The Cleft palate-craniofacial journal: official publication 
of the American Cleft Palate-Craniofacial Association, vol. 47, no. 6, pp. 
645-653. 
si 
Se define la patología y se indica que el 
objetivo de este artículo es centrarse en 
las manifestaciones orofaciales en dos 
casos esporádicos y un caso familiar con 
síndrome de Hajdu-Cheney. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Syndrome+of+Hajdu-
Cheney%3A+three+case+reports+of+orofacial+interest 
Yamaguchi, S., Nakamura, K. & Takahashi, Y. 2013, "A case report of 
anesthesia for a child with Hajdu-Cheney syndrome", Journal of 
anesthesia, vol. 27, no. 6, pp. 949-950. 
si 
Define la patología y describe el caso de 
un paciente de 10 años. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/23728363 
Zankl, A., Duncan, E.L., Leo, P.J., Clark, G.R., Glazov, E.A., Addor, M.C., 
Herlin, T., Kim, C.A., Leheup, B.P., McGill, J., McTaggart, S., Mittas, S., 
Mitchell, A.L., Mortier, G.R., Robertson, S.P., Schroeder, M., Terhal, P. & 
Brown, M.A. 2012, "Multicentric carpotarsal osteolysis is caused by 
mutations clustering in the amino-terminal transcriptional activation 
domain of MAFB", American Journal of Human Genetics, vol. 90, no. 3, pp. 
494-501. 
no 
Ni en el título ni en el resumen se 




Zhao, W., Petit, E., Gafni, R.I., Collins, M.T., Robey, P.G., Seton, M., Miller, 
K.K. & Mannstadt, M. 2013, "Mutations in NOTCH2 in patients with Hajdu-
Cheney syndrome", Osteoporosis international: a journal established as 
result of cooperation between the European Foundation for Osteoporosis 
and the National Osteoporosis Foundation of the USA, vol. 24, no. 8, pp. 
2275-2281. 
si 
Se define la patología y se describen y 
estudian los casos de 9 individuos que la 




Zhong, L.P., Zheng, J.W., Zhang, W.L., Zhang, S.Y., Zhu, H.G., Ye, W.M., 
Wang, Y.A. & Zhang, Z.Y. 2008, "Multicentric Gorham's disease in the oral 
and maxillofacial region: report of a case and review of the literature", 
Journal of oral and maxillofacial surgery : official journal of the American 
Association of Oral and Maxillofacial Surgeons, vol. 66, no. 5, pp. 1073-
1076. 
no 
PUBMED no ofrece un resumen de este 
artículo, pero por el título se deduce que 




Zietz, D.F., Aubel, E.B. & Tao, W. 2013, "Continuous spinal labor analgesia 
in a patient with Hajdu-Cheney syndrome", Regional anesthesia and pain 
medicine, vol. 38, no. 5, pp. 466-467. 
si 
PUBMED no ofrece un resumen de este 
artículo, pero por el título se deduce que 
si trata la patología. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Continuous+spinal+labor+a
nalgesia+in+a+patient+with+Hajdu-Cheney+syndrome 





Artículos buscados por literal Válido  ¿Por qué? Enlace web 
Bataille, S., Moal, V., Aquaron, R. R., Grunfeld, J. P., & Daniel, L. (2014). 
Hemolysis: a fatal complication of alkaptonuria in a severe renal failure 
patient. Clinical Nephrology, 81(5), 374–376. 
https://doi.org/10.5414/CN108188 [doi] 
si 
PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el 
título se deduce que sí que trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/2
4691015 
Gonzales, M. E. (1999). Alkaptonuric aortic stenosis: a case report. AANA 
Journal, 67(2), 145–151. si 




Haq, J. U., & Patton, R. B. (1969). Alcaptonuria and ochronosis with 
diabetes mellitus and mycosis fungoides. A case report. Henry Ford 
Hospital Medical Journal, 17(4), 295–304. 
si 
PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el 
título se deduce que sí que trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/5
364066 
Heng, A. E., Courbebaisse, M., Kemeny, J. L., Matesan, R., Bonniol, C., 
Deteix, P., & Souweine, B. (2010). Hemolysis in a patient with alkaptonuria 
and chronic kidney failure. American Journal of Kidney Diseases: The 
Official Journal of the National Kidney Foundation, 56(1), e1-4. 
https://doi.org/10.1053/j.ajkd.2009.11.023 [doi] 
si 





Isa, Y., Nihei, S., Irifukuhama, Y., Ikeda, T., Matsumoto, H., Nagata, K., … 
Kamochi, M. (2014). A rare case of acquired methemoglobinemia 




Relata un caso raro de metahemoglobinemia adquirida 




Liu, W., & Prayson, R. A. (2001). Dura mater involvement in ochronosis 




Define la patología y sus manifestaciones y describe el caso 
















Artículos buscados por literal Válido  ¿Por qué? Enlace web 
Parambil, J. G., Daniels, C. E., Zehr, K. J., & Utz, J. P. (2005). Alkaptonuria 
diagnosed by flexible bronchoscopy. Chest, 128(5), 3678–3680. 
https://doi.org/S0012-3692(15)52949-8 [pii] 
si 
Describe el caso de un hombre 
de 68 años que lo padece. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Alkaptonuria+diagn
osed+by+flexible+bronchoscopy 
Rahimizadeh, A., Soufiani, H., Hassani, V., & Rahimizadeh, A. (2017). 
Symptomatic pseudarthrosis in ochronotic spine: case report. Journal of 
Neurosurgery. Spine, 26(2), 220–228. 
https://doi.org/10.3171/2016.5.SPINE15671 no 
En este estudio, los autores 
informan el primer ejemplo de 
pseudoartrosis espinal en un 
paciente con ocronosis, y 
describen la aplicación de cirugía 
de 360 grados posterior. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27740398 
Rathore, F. A., Ayaz, S. B., & Mansoor, S. N. (2016). Ochronotic 
Arthropathy: Two Case Reports from a Developing Country. Clinical 
Medicine Insights.Arthritis and Musculoskeletal Disorders, 9, 15–20. 
https://doi.org/10.4137/CMAMD.S31560 [doi] 
si 
Define la patología y describe el 




Robins, P. (2015). SMi’S 4th Annual Orphan Drugs and Rare Diseases 
Conference (October 19-20, 2015--London, UK). Drugs of Today 
(Barcelona, Spain: 1998), 51(10), 619–624. 
https://doi.org/10.1358/dot.2015.51.10.2411913 [doi] 
si 
Define la patología y comenta 
cómo se investigan estas 





Srsen, S., Vondracek, J., Srsnova, K., & Svac, J. (1985). Analysis of the life 
span of alkaptonuric patients. Casopis Lekaru Ceskych, 124(41–42), 
1288–1291. si 
PUBMED no ofrece resumen, 
pero por el título se puede 




Verma, I. C. (2000). Burden of genetic disorders in India. Indian Journal 
of Pediatrics, 67(12), 893–898. no 
Comenta la situación actual de 
varias ER en la India. Pero no 
tratan la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/11262988 
Zaraa, I., Labbene, I., Trojjet, S., Mrabet, D., Meddeb, N., Chelly, I., … Ben 
Osman, A. (2012). Endogenous ochronosis with a fatal outcome. Journal 
of Cutaneous Medicine and Surgery, 16(5), 357–360. 
no 
Trata la ocronosis endógena, 
pero no la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Endogenous+ochro
nosis+with+a+fatal+outcome 










Artículos buscados por MeSH Válido  ¿Por qué? Enlace web 
Bataille, S., Moal, V., Aquaron, R. R., Grunfeld, J. P., & 
Daniel, L. (2014). Hemolysis: a fatal complication of 
alkaptonuria in a severe renal failure patient. Clinical 
Nephrology, 81(5), 374–376. 
https://doi.org/10.5414/CN108188 [doi] 
si 
PUBMED no ofrece resumen de 
este artículo, pero por el título se 
deduce que sí que trata la 
patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/24691015 
Gonzales, M. E. (1999). Alkaptonuric aortic stenosis: a case 
report. AANA Journal, 67(2), 145–151. si 
Define la patología y describe el 
caso de una paciente de 75 años. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/10488288 
Haq, J. U., & Patton, R. B. (1969). Alcaptonuria and 
ochronosis with diabetes mellitus and mycosis fungoides. 
A case report. Henry Ford Hospital Medical Journal, 17(4), 
295–304. 
si 
PUBMED no ofrece resumen de 
este artículo, pero por el título se 
deduce que sí que trata la 
patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/5364066 
Heng, A. E., Courbebaisse, M., Kemeny, J. L., Matesan, R., 
Bonniol, C., Deteix, P., & Souweine, B. (2010). Hemolysis in 
a patient with alkaptonuria and chronic kidney failure. 
American Journal of Kidney Diseases: The Official Journal 
of the National Kidney Foundation, 56(1), e1-4. 
https://doi.org/10.1053/j.ajkd.2009.11.023 [doi] 
si 
Define la patología y describe el 
caso de un paciente de 24 años. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Hemolysis+in+a+patient+with+alkapto
nuria+and+chronic+kidney+failure 
Isa, Y., Nihei, S., Irifukuhama, Y., Ikeda, T., Matsumoto, H., 
Nagata, K., … Kamochi, M. (2014). A rare case of acquired 
methemoglobinemia associated with alkaptonuria. 




Relata un caso raro de 
metahemoglobinemia adquirida 
asociada con alcaptonuria 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=A+rare+case+of+acquired+methemogl
obinemia+associated+with+alkaptonuria 
Liu, W., & Prayson, R. A. (2001). Dura mater involvement 
in ochronosis (alkaptonuria). Archives of Pathology & 




Define la patología y sus 
manifestaciones y describe el 










Artículos buscados por MeSH Válido  ¿Por qué? Enlace web 
Parambil, J. G., Daniels, C. E., Zehr, K. J., & Utz, J. P. (2005). Alkaptonuria diagnosed by flexible 
bronchoscopy. Chest, 128(5), 3678–3680. https://doi.org/S0012-3692(15)52949-8 [pii] si 
Describe el caso de un hombre de 68 




Rahimizadeh, A., Soufiani, H., Hassani, V., & Rahimizadeh, A. (2017). Symptomatic 
pseudarthrosis in ochronotic spine: case report. Journal of Neurosurgery. Spine, 26(2), 220–
228. https://doi.org/10.3171/2016.5.SPINE15671 no 
En este estudio, los autores informan el 
primer ejemplo de pseudoartrosis 
espinal en un paciente con ocronosis, y 




Rathore, F. A., Ayaz, S. B., & Mansoor, S. N. (2016). Ochronotic Arthropathy: Two Case 
Reports from a Developing Country. Clinical Medicine Insights.Arthritis and Musculoskeletal 
Disorders, 9, 15–20. https://doi.org/10.4137/CMAMD.S31560 [doi] si 
Define la patología y describe el caso de 





Robins, P. (2015). SMi’S 4th Annual Orphan Drugs and Rare Diseases Conference (October 
19-20, 2015--London, UK). Drugs of Today (Barcelona, Spain: 1998), 51(10), 619–624. 
https://doi.org/10.1358/dot.2015.51.10.2411913 [doi] si 
Define la patología y comenta cómo se 






Srsen, S., Vondracek, J., Srsnova, K., & Svac, J. (1985). Analysis of the life span of alkaptonuric 
patients. Casopis Lekaru Ceskych, 124(41–42), 1288–1291. si 
PUBMED no ofrece resumen, pero por el 





Verma, I. C. (2000). Burden of genetic disorders in India. Indian Journal of Pediatrics, 67(12), 
893–898. no 
Comenta la situación actual de varias ER 




Zaraa, I., Labbene, I., Trojjet, S., Mrabet, D., Meddeb, N., Chelly, I., … Ben Osman, A. (2012). 
Endogenous ochronosis with a fatal outcome. Journal of Cutaneous Medicine and Surgery, 
16(5), 357–360. 
no 















Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web. 
Hagglund, H., Ringden, O., Remberger, M., Lonnqvist, B., Sparrelid, E., Tammik, L. & 
Kumlien, G. 1998, "Faster neutrophil and platelet engraftment, but no differences in 
acute GVHD or survival, using peripheral blood stem cells from related and unrelated 
donors, compared to bone marrow", Bone marrow transplantation, vol. 22, no. 2, 
pp. 131-136. si 
Describe un estudio 
retrospectivo, en el que 23 
receptores de células 
progenitoras de sangre periférica 
(PBPC) se compararon con 23 
receptores de médula ósea (BM). 
Los diagnósticos en el grupo 
PBPC fueron entre otros 




Ringden, O., Remberger, M., Svahn, B.M., Barkholt, L., Mattsson, J., Aschan, J., Le 
Blanc, K., Gustafsson, B., Hassan, Z., Omazic, B., Svenberg, P., Solders, G., von 
Dobeln, U., Winiarski, J., Ljungman, P. & Malm, G. 2006, "Allogeneic hematopoietic 
stem cell transplantation for inherited disorders: experience in a single center", 
Transplantation, vol. 81, no. 5, pp. 718-725. 
si 
Se hace un estudio de 20 años de 
experiencia en 71 pacientes. Los 
trastornos incluyen entre otros a 






Tabla 13. Artículos que ofrece PUBMED como resultado de la búsqueda literal de Aspartilglucosaminuria. (Elaboración propia) 
Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web. 
Hagglund, H., Ringden, O., Remberger, M., Lonnqvist, B., Sparrelid, E., Tammik, L. 
& Kumlien, G. 1998, "Faster neutrophil and platelet engraftment, but no 
differences in acute GVHD or survival, using peripheral blood stem cells from 
related and unrelated donors, compared to bone marrow", Bone marrow 
transplantation, vol. 22, no. 2, pp. 131-136. 
si 
Describe un estudio retrospectivo, en el que 23 
receptores de células progenitoras de sangre 
periférica (PBPC) se compararon con 23 
receptores de médula ósea (BM). Los 
diagnósticos en el grupo PBPC fueron entre otros 
aspartilglucosaminuria en uno de los casos. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/9707
019 
Ringden, O., Remberger, M., Svahn, B.M., Barkholt, L., Mattsson, J., Aschan, J., Le 
Blanc, K., Gustafsson, B., Hassan, Z., Omazic, B., Svenberg, P., Solders, G., von 
Dobeln, U., Winiarski, J., Ljungman, P. & Malm, G. 2006, "Allogeneic hematopoietic 
stem cell transplantation for inherited disorders: experience in a single center", 
Transplantation, vol. 81, no. 5, pp. 718-725. 
si 
Se hace un estudio de 20 años de experiencia en 
71 pacientes. Los trastornos incluyen entre otros 









5.4.-Deficiencia de alfa-1 antitripsina 
Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Algar, F. J., Cano, J. R., Moreno, P., Espinosa, D., Cerezo, F., Alvarez, A., … 
Salvatierra, A. (2008). Results of lung transplantation in patients with cystic 
fibrosis. Transplantation Proceedings, 40(9), 3085–3087. 
https://doi.org/10.1016/j.transproceed.2008.08.120 [doi] 
si 
Entre octubre de 1993 y octubre de 2007, se realizaron 259 LT 




Fernandez-Torres, R., Garcia-Silva, J., Robles, O., Otero, A., Vazquez, M. A., 
& Fonseca, E. (2009, April). Alfa-1-antitrypsin deficiency panniculitis 
acquired after liver transplant and successfully treated with retransplant. 
Journal of the American Academy of Dermatology. United States. 
https://doi.org/10.1016/j.jaad.2008.10.012 
si 
PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título se 
deduce que sí que trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov
/pubmed/19293031 
Foerster, A., Bjortuft, O., Geiran, O., Rollag, H., Leivestad, T., & Froysaker, T. 
(1993). Single lung transplantation. Morphological surveillance by 
transbronchial biopsy. APMIS: Acta Pathologica, Microbiologica, et 
Immunologica Scandinavica, 101(6), 455–466. 
si 
En este artículo se informan siete casos de trasplante de un solo 
pulmón. Los diagnósticos de los receptores fueron sarcoidosis (3), 
deficiencia de alfa-1 antitripsina (3) y enfisema idiopático (1).  
https://www.ncbi.nlm.nih.gov
/pubmed/8395861 
Geiran, O., Lindberg, H., Bjortuft, O., Johansen, B., Simonsen, S., Hysing, E., 
… Vatne, K. (1992). Single lung transplantation. Surgical experiences with the 
first seven patients. Scandinavian Journal of Thoracic and Cardiovascular 
Surgery, 26(3), 163–168. 
si 
En este artículo se informan de siete trasplantes de un solo pulmón. 
Los pacientes estaban gravemente discapacitados y dependientes del 
oxígeno por debajo de los sesenta años con un mal pronóstico. El 
diagnóstico fue deficiencia de alfa 1-antitripsina (3), sarcoidosis (3) y 
enfisema idiopático (1). 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov
/pubmed/1287830 
Groen, H., van der Bij, W., Koeter, G. H., & TenVergert, E. M. (2004). Cost-
effectiveness of lung transplantation in relation to type of end-stage 
pulmonary disease. American Journal of Transplantation: Official Journal of 
the American Society of Transplantation and the American Society of 
Transplant Surgeons, 4(7), 1155–1162. https://doi.org/10.1111/j.1600-
6143.2004.00479.x 
si 
El propósito de este estudio fue explorar la relación entre el 
diagnóstico y la relación costo-efectividad y costo-utilidad del 
trasplante de pulmón. Se evaluaron años de vida, años de vida 
ajustados por calidad y costos con y sin trasplante para las categorías 
diagnósticas alfa-1 antitripsina deficiencia, EPOC / enfisema, 
bronquiectasias, hipertensión pulmonar primaria y secundaria, fibrosis 
quística y fibrosis pulmonar.  
https://www.ncbi.nlm.nih.gov
/pubmed/15196075 
Hansen, K. N., Tegllund, L., Lange, A., & Ebbesen, F. (1992). [Late 
hemorrhagic disease in newborn infants. Is the current preventive treatment 
with oral vitamin K adequate?]. Ugeskrift for laeger, 154(16), 1095–1097. si 
En este artículo se han estudiado dos casos de hemorragia debido a la 
deficiencia de vitamina K que se desarrolló tardíamente en el período 
neonatal. Un paciente era una niña de seis semanas con sangrado 
intracraneal severo y el otro era una niña de tres semanas con 
hemorragia marcada del ombligo. Ambos bebés tenían deficiencia de 









Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Hunter, C. C. J., Pierce, J. A., & LaBorde, J. B. (1968). Alfa-1-antitrypsin 
deficiency. A family study. JAMA, 205(1), 93–96. si 
PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título se 
deduce que sí que trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov
/pubmed/4173246 
Jimenez Lorente, A. I., Sanchis, L., Martinez Ibanez, V., Margarit, C., 
Allende, E., Lloret, J., … Boix-Ochoa, J. (1989). [Alpha-1-antitrypsin 
deficiency associated with ruptured aneurysm of the splenic artery]. 
Cirugia pediatrica: organo oficial de la Sociedad Espanola de Cirugia 
Pediatrica, 2(1), 40–42. 
si 
En este artículo se muestra a un paciente con una ruptura de 
aneurisma de la arteria esplénica, siete días después del trasplante de 
hígado por cirrosis hepática e hipertensión portal secundaria a 
deficiencia de alfa-1-antitripsina. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov
/pubmed/2485663 
Moran-Mendoza, O., Perez-Padilla, J. R., Salazar-Flores, M., & 
Vazquez-Alfaro, F. (2008). Wood smoke-associated lung disease: a 
clinical, functional, radiological and pathological description. The 
International Journal of Tuberculosis and Lung Disease: The Official 
Journal of the International Union against Tuberculosis and Lung 
Disease, 12(9), 1092–1098. 
no 
El objetivo de este artículo es describir la enfermedad pulmonar 
asociada al humo de madera (WSLD). 
Todos los pacientes con WSLD eran mujeres no fumadoras con 
bronquitis crónica, en quienes se habían excluido asma, 
bronquiectasias, tuberculosis, insuficiencia cardíaca congestiva, 
obesidad extrema y deficiencia de alfa-1 antitripsina. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov
/pubmed/18713510 
Radzikowska, E., Struniawski, R., Chorostowska-Wynimko, J., Wiatr, E., 
& Roszkowski-Sliz, K. (2017). Pulmonary langerhans cell histiocytosis - 
insight into the incidence of alfa-1-antitrypsin (A1ATD) deficiency 
alleles. Advances in Respiratory Medicine, 85(6), 297–300. 
https://doi.org/10.5603/ARM.2017.0051 
si 
En este artículo se tomaron muestras de sangre de 34 pacientes 
adultos (14 mujeres y 20 hombres) con histiocitosis pulmonar de 
células de Langerhans. La concentración sérica de Alfa-1-antitripsina 




Spada, F., Candiano, G., Sergi, C., Ghiggeri, G. M., Callea, F., & 
Gusmano, R. (1994). Purification of alpha-1-antitrypsin monomer by 
preparative electrophoresis. Journal of Clinical Pathology, 47(7), 661–
663. 
si 
En este artículo, la alfa-1-antitripsina (alfa 1AT), se purificó por 
cromatografía de pseudoligando y electroforesis preparativa a partir 
del suero de un paciente con deficiencia de alfa 1AT. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov
/pubmed/8089226 
Svendsen, U. G., Norgaard, M. A., Andersen, C. B., Arendrup, H. C., 
Efsen, F., Mortensen, S. A., … Pettersson, G. (1997). [Clinical results 
after en block double lung transplantation with direct bronchial 
revascularization. The first three and a half years’ experience in 
Denmark]. Ugeskrift for laeger, 159(23), 3592–3597. 
si 
En este artículo se estudia el trasplante doble de pulmón en bloque 
con anastomosis traqueal y la revascularización directa de las arterias 
bronquiales a la arteria mamaria interna izquierda en 47 pacientes (32 
con deficiencia de alfa-1 antitripsina). 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov
/pubmed/9206859 






Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
"Summaries for patients. Lung function and death from 
chronic obstructive pulmonary disease in alpha1-antitrypsin 
MZ heterozygotes", 2002, Annals of Internal Medicine, vol. 
136, no. 4, pp. I35. 
si 
PUBMED no ofrece resumen, pero por el título se 




"Survival and FEV1 decline in individuals with severe 
deficiency of alpha1-antitrypsin. The Alpha-1-Antitrypsin 
Deficiency Registry Study Group", 1998, American journal of 
respiratory and critical care medicine, vol. 158, no. 1, pp. 49-
59. 
si 






"Antithrombin deficiency in special clinical syndromes--Part 
I: panel discussion", 1995, Seminars in hematology, vol. 32, 
no. 4 Suppl 2, pp. 37-41. 
no 
PUBMED no ofrece resumen, pero por el título se 
deduce que no trata la patología. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/8821208 
"A registry of patients with severe deficiency of alpha 1-
antitrypsin. Design and methods. The Alpha 1-Antitrypsin 
Deficiency Registry Study Group", 1994, Chest, vol. 106, no. 
4, pp. 1223-1232. 
si 
Describe el diseño y la estructura del Registro de 
Pacientes con Deficiencia Grave de Alfa-1-





Alagille, D. 1985, "Alpha 1-antitrypsin deficiency in 
childhood", Revue francaise de transfusion et immuno-
hematologie, vol. 28, no. 6, pp. 571-579. 
si 
Trata de los casos de varios niños que la padecen. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/3879373 
Algar, F.J., Cano, J.R., Moreno, P., Espinosa, D., Cerezo, F., 
Alvarez, A., Baamonde, C., Santos, F., Vaquero, J.M. & 
Salvatierra, A. 2008, "Results of lung transplantation in 
patients with cystic fibrosis", Transplantation proceedings, 
vol. 40, no. 9, pp. 3085-3087. 
si 
Entre octubre de 1993 y octubre de 2007, se 
realizan 259 trasplantes de pulmón (LT) en 250 
pacientes para el tratamiento de diversas 
afecciones pulmonares en etapa terminal, entre 






Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Alkins, S.A. & O'Malley, P. 2000, "Should health-care systems pay for replacement therapy in 
patients with alpha (1)-antitrypsin deficiency? A critical review and cost-effectiveness 
analysis", Chest, vol. 117, no. 3, pp. 875-880. si 
Evaluar el costo-efectividad para 
proporcionar terapia de 
reemplazo de alfa (1) antitripsina 
(alfa (1) -AT) a personas con 








Asarian, J., Archibald, R.W. & Lieberman, J. 1975, "Childhood cirrhosis associated with alpha-
1-antitrypsin deficiency. A genetic, biochemical, and morphologic study", The Journal of 
pediatrics, vol. 86, no. 6, pp. 844-850. si 
Estudia los casos de 27 familiares 
de un niño con cirrosis hepática 
fatal debido a la variante 






Banga, A., Gildea, T., Rajeswaran, J., Rokadia, H., Blackstone, E.H. & Stoller, J.K. 2014, "The 
natural history of lung function after lung transplantation for alpha (1)-antitrypsin deficiency", 
American journal of respiratory and critical care medicine, vol. 190, no. 3, pp. 274-281. 
si 
Describe como el trasplante de 
pulmón es un tratamiento 
establecido para las 
enfermedades pulmonares en 
etapa terminal, incluida la 
enfermedad pulmonar 
obstructiva crónica (EPOC) 






Berend, N. 2001, "Epidemiological survey of chronic obstructive pulmonary disease and alpha-
1-antitrypsin deficiency in Australia", Respirology (Carlton, Vic.), vol. 6 Suppl, pp. S21-5. si 
PUBMED no ofrece resumen de 
la patología, pero por el título se 






Browne, R.J., Mannino, D.M. & Khoury, M.J. 1996, "Alpha 1-antitrypsin deficiency deaths in 
the United States from 1979-1991. An analysis using multiple-cause mortality data", Chest, 
vol. 110, no. 1, pp. 78-83. si 
El objetivo de este artículo es 
describir las tendencias de la 
mortalidad por deficiencia de 
alfa 1 antitripsina en los Estados 







Burton, C.M., Milman, N., Carlsen, J., Arendrup, H., Eliasen, K., Andersen, C.B., Iversen, M. & 
Copenhagen National Lung Transplant Group 2005, "The Copenhagen National Lung 
Transplant Group: survival after single lung, double lung, and heart-lung transplantation", The 
Journal of heart and lung transplantation : the official publication of the International Society 
for Heart Transplantation, vol. 24, no. 11, pp. 1834-1843. 
si 
El objetivo de este artículo es 
revisar la experiencia clínica de 
13 años del programa de 
trasplante de pulmón en adultos 








Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Carey, E.J., Iyer, V.N., Nelson, D.R., Nguyen, J.H. & Krowka, M.J. 2013, 
"Outcomes for recipients of liver transplantation for alpha-1-antitrypsin 
deficiency-related cirrhosis", Liver Transplantation: official publication of 
the American Association for the Study of Liver Diseases and the 
International Liver Transplantation Society, vol. 19, no. 12, pp. 1370-1376. 
si 
El objetivo de este estudio fue determinar las características y 
los resultados de los pacientes sometidos a LT para la 
deficiencia de AAT en 3 grandes centros de trasplante. Se 
incluyeron todos los pacientes sometidos a LT en estos 3 







Casas, F., Blanco, I., Martinez, M.T., Bustamante, A., Miravitlles, M., 
Cadenas, S., Hernandez, J.M., Lazaro, L., Rodriguez, E., Rodriguez-Frias, F., 
Torres, M. & Lara, B. 2015, "Indications for active case searches and 
intravenous alpha-1 antitrypsin treatment for patients with alpha-1 
antitrypsin deficiency chronic pulmonary obstructive disease: an update", 
Archivos de Bronconeumologia, vol. 51, no. 4, pp. 185-192. 
si 
Relaciona la patología buscada con EPOC (enfermedad 









Cassivi, S.D., Meyers, B.F., Battafarano, R.J., Guthrie, T.J., Trulock, E.P., 
Lynch, J.P., Cooper, J.D. & Patterson, G.A. 2002, "Thirteen-year experience 
in lung transplantation for emphysema", The Annals of Thoracic Surgery, 
vol. 74, no. 5, pp. 1663-9; discussion 1669-70. 
si 
Trata de los casos de pacientes con patologías pulmonares 






Christie, J.D., Edwards, L.B., Kucheryavaya, A.Y., Benden, C., Dobbels, F., 
Kirk, R., Rahmel, A.O., Stehlik, J. & Hertz, M.I. 2011, "The Registry of the 
International Society for Heart and Lung Transplantation: Twenty-eighth 
Adult Lung and Heart-Lung Transplant Report--2011", The Journal of heart 
and lung transplantation : the official publication of the International 
Society for Heart Transplantation, vol. 30, no. 10, pp. 1104-1122. 
no 
PUBMED no ofrece resumen, pero por el título se puede 
deducir que no trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubme
d/21962018 
Dahl, M. & Nordestgaard, B.G. 2009, "Markers of early disease and 
prognosis in COPD", International journal of chronic obstructive pulmonary 
disease, vol. 4, pp. 157-167. 
no 
Esta revisión explora posibles marcadores de enfermedad y 
pronóstico precoces en la EPOC mediante el examen de 
marcadores genéticos en alfa (1) antitripsina. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubme
d/19436688 
Dahl, M., Tybjaerg-Hansen, A., Lange, P., Vestbo, J. & Nordestgaard, B.G. 
2002, "Change in lung function and morbidity from chronic obstructive 
pulmonary disease in alpha1-antitrypsin MZ heterozygotes: A longitudinal 
study of the general population", Annals of Internal Medicine, vol. 136, no. 
4, pp. 270-279. 
si 
El objetivo de este artículo es probar la hipótesis de que la 
deficiencia de alfa (1) -antitripsina intermedia de MZ afecta la 











Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Dawkins, P., Wood, A., Nightingale, P. & Stockley, R. 2009, "Mortality in alpha-
1-antitrypsin deficiency in the United Kingdom", Respiratory medicine, vol. 
103, no. 10, pp. 1540-1547. si 
Se estudia a 488 pacientes con deficiencia de 
alfa-1-antitripsina PiZ, que se habían unido al 
registro del Reino Unido durante un período de 
nueve años para determinar la mortalidad. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/19443188 
Dawkins, P.A., Dowson, L.J., Guest, P.J. & Stockley, R.A. 2003, "Predictors of 
mortality in alpha1-antitrypsin deficiency", Thorax, vol. 58, no. 12, pp. 1020-
1026. si 
El objetivo de este estudio fue investigar el 
potencial predictivo de varios parámetros, 
para la mortalidad en pacientes con deficiencia 
severa de alfa (1) antitripsina. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/14645964 
Dick, M.C. & Mowat, A.P. 1985, "Hepatitis syndrome in infancy--an 
epidemiological survey with 10 year follow up", Archives of Disease in 
Childhood, vol. 60, no. 6, pp. 512-516. 
si 
Tratan los casos de varios niños con diferentes 
patologías entre ellas la buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/3874604 
Duckers, J.M., Shale, D.J., Stockley, R.A., Gale, N.S., Evans, B.A., Cockcroft, J.R. 
& Bolton, C.E. 2010, "Cardiovascular and musculskeletal co-morbidities in 
patients with alpha 1 antitrypsin deficiency", Respiratory research, vol. 11, pp. 
173-9921-11-173. 
si 
La hipótesis de este artículo es que las 
consecuencias sistémicas son evidentes en un 
grupo adicional de sujetos con EPOC debido a 





Eden, E. & Turino, G.M. 2009, "Alpha1-antitrypsin deficiency: lessons from 
longevity", Chest, vol. 135, no. 3, pp. 591-592. si 
PUBMED no ofrece resumen, pero por el título 




Fieguth, H.G., Simon, A., Scherer, M., Klesius, A.A. & Wiedenmann, D.E. 2002, 
"Immunosuppressive regimen in lung transplantation: initial intravenous 
mycophenolate mofetil and cyclosporine avoid cytolytic induction and allow 
for rapid steroid tapering", Transplantation proceedings, vol. 34, no. 5, pp. 
1879-1880. 
no 
PUBMED no ofrece resumen, pero por el título 






Fujimoto, T., Teschler, H., Hillejan, L., Zaboura, G. & Stamatis, G. 2002, "Long-
term results of lung volume reduction surgery", European journal of cardio-
thoracic surgery: official journal of the European Association for Cardio-
thoracic Surgery, vol. 21, no. 3, pp. 483-488. 
si 
El propósito de este estudio fue examinar los 
resultados funcionales a largo plazo de LVRS e 
investigar qué subgrupos se beneficiarían en 
términos de supervivencia a largo plazo. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/11888768 
Gaglio, P.J., Regenstein, F., Slakey, D., Cheng, S., Takiff, H., Rinker, R., Dick, D. 
& Thung, S.N. 2000, "Alpha-1 antitrypsin deficiency and splenic artery 
aneurysm rupture: an association?", The American Journal of 
Gastroenterology, vol. 95, no. 6, pp. 1531-1534. 
si 
Trata la patología buscada y la relaciona con 
otras. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/10894591 
Green, C.E., Parr, D.G., Edgar, R.G., Stockley, R.A. & Turner, A.M. 2016, "Lung 
density associates with survival in alpha 1 antitrypsin deficient patients", 
Respiratory medicine, vol. 112, pp. 81-87. si 
La hipótesis de este artículo es que la 
disminución en la densitometría CT se 
relacionaría con la supervivencia o el deterioro 







Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Green, C.E., Vayalapra, S., Hampson, J.A., 
Mukherjee, D., Stockley, R.A. & Turner, A.M. 
2015, "PiSZ alpha-1 antitrypsin deficiency 
(AATD): pulmonary phenotype and 
prognosis relative to PiZZ AATD and PiMM 
COPD", Thorax, vol. 70, no. 10, pp. 939-945. 
si 
Trata del genotipo PiSZ produce una deficiencia menos grave de alfa-1 






Hampson, J.A., Stockley, R.A. & Turner, A.M. 
2016, "Free light chains: potential biomarker 
and predictor of mortality in alpha-1-
antitrypsin deficiency and usual COPD", 
Respiratory research, vol. 17, pp. 34-016-
0348-1. 
si 
Trata de que las cadenas ligeras libres circulantes (FLC) pueden alterar la 
migración de neutrófilos, la apoptosis y la activación y pueden ser un 






Hay, J.W. & Robin, E.D. 1991, "Cost-
effectiveness of alpha-1 antitrypsin 
replacement therapy in treatment of 
congenital chronic obstructive pulmonary 
disease", American Journal of Public Health, 
vol. 81, no. 4, pp. 427-433. 
si 
Trata de la terapia de reemplazo de alfa 1-antitripsina (AAT) es una 
intervención costosa ($ 20,000- $ 30,000 por paciente por año) que puede 
ralentizar o detener la progresión de la enfermedad pulmonar obstructiva 






Higgins, M. 1991, "Risk factors associated 
with chronic obstructive lung disease", 
Annals of the New York Academy of Sciences, 
vol. 624, pp. 7-17. 
si 
Indica que la deficiencia de alfa 1-antiproteasa, las infecciones respiratorias y 
los síntomas, la acumulación de masa muscular y la exposición a riesgos 
ocupacionales o la contaminación del aire se han asociado con un mayor riesgo 
de EPOC (Enfermedad Pulmonar Obstructiva Crónica) en estudios 
epidemiológicos y clínicos. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/2064251 
Holme, J., Dawkins, P.A., Stockley, E.K., Parr, 
D.G. & Stockley, R.A. 2010, "Studies of 
gamma-glutamyl transferase in alpha-1 
antitrypsin deficiency", Copd, vol. 7, no. 2, 
pp. 126-132. 
si 
El objetivo de este artículo fue investigar la relación entre la GGT sérica, la 
enfermedad pulmonar, la enfermedad hepática y la mortalidad en sujetos con 
AATD (Deficiencia de Alfa-1-Antitripsina). 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/20397813 
Hoth, K.F., Ford, D.W., Sandhaus, R.A., 
Strange, C., Wamboldt, F.S. & Holm, K.E. 
2012, "Alcohol use predicts ER visits in 
individuals with alpha-1 antitrypsin 
deficiency (AATD) associated COPD", Copd, 
vol. 9, no. 4, pp. 417-425. 
si 
Este artículo estudia a 538 individuos con EPOC asociada a AATD que 
completaron cuestionarios al inicio del estudio y 330 también completaron 2 
años de cuestionarios de seguimiento. Se recopiló información demográfica y 
de salud, incluida información sobre el consumo de alcohol, visitas a urgencias 
por EPOC y hospitalizaciones por EPOC. Se quería estudiar la repercusión del 









Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Hughes, M.G., Jr, Khan, K.M., Gruessner, A.C., 
Sharp, H., Hill, M., Jie, T., Kandaswamy, R., 
Humar, A., Payne, W.D. & Gruessner, R.W. 2011, 
"Long-term outcome in 42 pediatric liver 
transplant patients with alpha 1-antitrypsin 
deficiency: a single-center experience", Clinical 
transplantation, vol. 25, no. 5, pp. 731-736. 
si 
Este articulo analiza el resultado a largo plazo del trasplante de pulmón para la 







Irina, S. 2011, "Blue bloater, pink puffer and 
other phenotypes of COPD", Pneumologia 
(Bucharest, Romania), vol. 60, no. 4, pp. 196-197. 
no 
PUBMED no ofrece resumen, pero por el título se puede deducir que no trata la película. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubme
d/?term=Blue+bloater%2C+pink+puffe
r+and+other+phenotypes+of+COPD 
Janciauskiene, S. 2007, "Hereditary alpha-1-
antitrypsin deficiency can cause COPD. 
Substitution treatment seems to result in fewer 
infections and prolonged survival", 
Lakartidningen, vol. 104, no. 48, pp. 3631-4, 
3637-8. 
si 






Jayakumar, S., Odulaja, A., Patel, S., Davenport, 
M. & Ade-Ajayi, N. 2015, "Surviving Sengstaken", 
Journal of pediatric surgery, vol. 50, no. 7, pp. 
1142-1146. 
si 
El objetivo del estudio es informar de los resultados de los niños que se sometieron a la 
inserción de tubo Sengstaken-Blakemore (SBT) para la hemometema que pone en 
peligro la vida. En total 19 niños de los cuales 18 tenían varices gastroesofágicas y 1 
fístula aortoesofágica. Las varices fueron secundarias a: deficiencia de alfa-1-anti-
tripsina en 1 de los casos. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubme
d/25783327 
Kemmer, N., Kaiser, T., Zacharias, V. & Neff, G.W. 
2008, "Alpha-1-antitrypsin deficiency: outcomes 
after liver transplantation", Transplantation 
proceedings, vol. 40, no. 5, pp. 1492-1494. 
si 
El objetivo del estudio fue determinar las tendencias de trasplante y la supervivencia de 
los receptores de LT con deficiencia de Alfa-1-Antitripsina. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubme
d/18589136 
Khaghani, A., Banner, N., Ozdogan, E., 
Musumeci, F., Theodoropoulos, S., Aravot, D., 
Fitzgerald, M. & Yacoub, M. 1991, "Medium-
term results of combined heart and lung 
transplantation for emphysema", The Journal of 
heart and lung transplantation: the official 
publication of the International Society for Heart 
Transplantation, vol. 10, no. 1 Pt 1, pp. 15-21. 
si 
Es un estudio sobre los pacientes que se sometieron a operaciones combinadas de 
trasplante de corazón y pulmón entre diciembre de 1983 y abril de 1989, (se realizaron 
un total de 222 operaciones) para el tratamiento de la enfermedad vascular pulmonar y 
la enfermedad pulmonar parenquimatosa en el Hospital Harefield.  Siete tenían 








Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Kheirallah, A.K., Miller, S., Hall, I.P. & Sayers, I. 2016, 
"Translating Lung Function Genome-Wide Association Study 
(GWAS) Findings: New Insights for Lung Biology", Advances 
in Genetics, vol. 93, pp. 57-145. 
si 
Trata de que las enfermedades respiratorias crónicas son una causa 
importante de mortalidad y morbilidad en todo el mundo. Aunque la 
deficiencia grave hereditaria de α1 antitripsina (A1AD) se ha 
establecido como causa del enfisema, A1AD representa solo el 1% de 





Kok, K.F., Wahab, P.J. & de Vries, R.A. 2005, "Heterozygosity 
for alpha1-antitrypsin deficiency as a cofactor in the 
development of chronic liver disease", Nederlands tijdschrift 
voor geneeskunde, vol. 149, no. 37, pp. 2057-2061. 
si 
Se estudió a 3 pacientes, 2 hombres de 51 y 40 años y una mujer de 50 
años, con trastornos de la función hepática debido al consumo 
excesivo de alcohol, la función hepática se deterioró rápidamente 
dando como resultado la muerte de los pacientes. Se encontró que los 





Larsson, C. 1978, "Natural history and life expectancy in 
severe alpha1-antitrypsin deficiency, Pi Z", Acta Medica 
Scandinavica, vol. 204, no. 5, pp. 345-351. si 
Se analizaron los datos clínicos de 246 individuos suecos adultos con 





Li, Y., Krowka, M.J., Qi, Y., Katzmann, J.A., Song, Y., Li, Y., 
Mandrekar, S.J. & Yang, P. 2011, "Alpha1-antitrypsin 
deficiency carriers, serum alpha 1-antitrypsin concentration, 
and non-small cell lung cancer survival", Journal of thoracic 
oncology : official publication of the International 
Association for the Study of Lung Cancer, vol. 6, no. 2, pp. 
291-295. 
si 
Es un estudio sobre la asociación entre portadores de deficiencia de 







Louie, S.G., Sclar, D.A. & Gill, M.A. 2005, "Aralast: a new 
alpha1-protease inhibitor for treatment of alpha-antitrypsin 
deficiency", The Annals of Pharmacotherapy, vol. 39, no. 11, 
pp. 1861-1869. si 
El objetivo de este artículo es revisar la epidemiología, la patogénesis 
y el tratamiento de los pacientes con síndrome de deficiencia de alfa-
antitripsina (AAT) y comparar Aralast con Prolastin, 2 de los 3 agentes 
AAT disponibles derivados de plasma humano. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/1621
9903 
Matthys, H. 1995, "Pulmonary emphysema--lung 
transplantation", Versicherungsmedizin, vol. 47, no. 6, pp. 
201-203. 
si 
Trata sobre la deficiencia de alfa1-antitripsina que es un defecto 
genético raro que conduce a pacientes no fumadores a muerte 








Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Mazodier, P., Elzouki, A.N., Segelmark, M. & Eriksson, S. 1996, "Systemic 
necrotizing vasculitides in severe alpha1-antitrypsin deficiency", QJM: 
monthly journal of the Association of Physicians, vol. 89, no. 8, pp. 599-611. si 
Se presentan los casos de ocho pacientes con vasculitis necrosante 
sistémica y deficiencia aguda de alfa1-antitripsina (AAT) seguidos en 






Menkes, H.A., Cohen, B.H., Beaty, T.H., Newill, C.A. & Khoury, M.J. 1984, 
"Risk factors, pulmonary function, and mortality", Progress in clinical and 
biological research, vol. 147, pp. 501-521. no 
Es un estudio genético-epidemiológico de la enfermedad obstructiva 
de las vías respiratorias (OAD), se recogieron datos transversales y 
longitudinales (4,7 años de seguimiento) para investigar las relaciones 
entre los factores de riesgo, la función pulmonar y la mortalidad. Pero 
no trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov
/pubmed/6610878 
Minambres, E., Zurbano, F., Naranjo, S., Llorca, J., Cifrian, J.M. & Gonzalez-
Castro, A. 2009, "Mortality analysis of patients undergoing lung 
transplantation for emphysema", Archivos de Bronconeumologia, vol. 45, 
no. 7, pp. 335-340. 
no 
Se presentan los resultados del trasplante de pulmón 11 años después 
de comenzar el programa de trasplante en el hospital donde trabajan 
los autores. Se analizaron los factores de riesgo asociados con la 
mortalidad a corto, mediano y largo plazo en los receptores de 
trasplante.  Pero no trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov
/pubmed/19467749 
Mora, J.I. & Hadjiliadis, D. 2008, "Lung volume reduction surgery and lung 
transplantation in chronic obstructive pulmonary disease", International 
journal of chronic obstructive pulmonary disease, vol. 3, no. 4, pp. 629-635. no 
Es una revisión de la evidencia disponible para respaldar diversos 
enfoques en el tratamiento médico del enfisema no altera la 




Nemeth, A. 1999, "Liver transplantation in alpha (1)-antitrypsin deficiency", 
European journal of pediatrics, vol. 158 Suppl 2, pp. S85-8. 
si 
Trata de que solo una minoría de los bebés que nacen con deficiencia 
de alfa (1) antitripsina desarrollará una enfermedad hepática grave 







Nunley, D.R., Bauldoff, G.S., Holloman, C.H. & Pope-Harman, A. 2009, "The 
lung allocation score and survival in lung transplant candidates with chronic 
obstructive pulmonary disease", Lung, vol. 187, no. 6, pp. 383-387. 
no 
Trata del Lung Allocation Score (LAS), diseñado para priorizar a los 
candidatos que esperan un trasplante pulmonar (LTX), se calcula 
utilizando la duración prevista de la supervivencia en la lista de espera 














Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
O'Donnell, D.E., Aaron, S., Bourbeau, J., Hernandez, P., 
Marciniuk, D., Balter, M., Ford, G., Gervais, A., Goldstein, R., 
Hodder, R., Maltais, F., Road, J. & Canadian Thoracic Society 
2003, "Canadian Thoracic Society recommendations for 
management of chronic obstructive pulmonary disease--
2003", Canadian respiratory journal, vol. 10 Suppl A, pp. 11A-
65A. 
no 
Trata de que la enfermedad pulmonar obstructiva crónica 
(EPOC) es una causa frecuente de discapacidad y muerte en 
Canadá. Además, la morbilidad y mortalidad por EPOC 
siguen aumentando y la carga económica es enorme. Pero 





Pferdmenges, D.C., Baumann, U., Muller-Heine, A., Framke, T. 
& Pfister, E.D. 2013, "Prognostic marker for liver disease due 
to alpha1-antitrypsin deficiency", Klinische Padiatrie, vol. 225, 
no. 5, pp. 257-262. si 
Indica que solo algunos pacientes con deficiencia de alfa1-
antitripsina (A1ATD) PiZZ desarrollan cirrosis hepática e 
hipertensión portal. También comenta que el objetivo del 
estudio fue investigar el curso de la enfermedad hepática 





Pillai, A.P., Turner, A.M. & Stockley, R.A. 2014, "Relationship of 
the 2011 Global Initiative for Chronic Obstructive Lung Disease 
strategy to clinically relevant outcomes in individuals with 
alpha1-antitrypsin deficiency", Annals of the American 
Thoracic Society, vol. 11, no. 6, pp. 859-864. 
si 
El objetivo de este artículo es determinar cómo se relaciona 
la nueva estrategia con los resultados (es decir, la 
mortalidad, la disminución de la función pulmonar y las 






Ringbaek, T.J., Seersholm, N., Perch, M., Iversen, M. & Lange, 
P. 2014, "Prognosis of patients with alpha1-antitrypsine 
deficiency on long-term oxygen therapy", Respiratory 
medicine, vol. 108, no. 8, pp. 1189-1194. 
si 
El objetivo de este estudio fue presentar la incidencia de 
pacientes con AATD en la OCD y comparar sus 
características, comorbilidades y pronóstico (trasplante de 
pulmón, terminación de la OCD y supervivencia) con 





Rocco, M., Conti, G., Antonelli, M., Bufi, M., Costa, M.G., 
Alampi, D., Ruberto, F., Stazi, G.V. & Pietropaoli, P. 2001, "Non-
invasive pressure support ventilation in patients with acute 
respiratory failure after bilateral lung transplantation", 
Intensive care medicine, vol. 27, no. 10, pp. 1622-1626. 
no 
El objetivo de este artículo es evaluar prospectivamente la 
ventilación no invasiva (VNI) en un grupo de pacientes que 
desarrollan insuficiencia respiratoria aguda (IRA) después del 






Ryckman, F.C., Alonso, M.H., Bucuvalas, J.C. & Balistreri, W.F. 
1999, "Long-term survival after liver transplantation", Journal 
of pediatric surgery, vol. 34, no. 5, pp. 845-9; discussion 849-
50. 
no 
Indica que el trasplante de hígado (LT) sigue siendo una 
operación de alto riesgo, especialmente durante los 
primeros meses después de la LT, cuando las complicaciones 
técnicas y las enfermedades preexistentes ejercen su 








Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Schluchter, M.D., Stoller, J.K., Barker, A.F., Buist, A.S., 
Crystal, R.G., Donohue, J.F., Fallat, R.J., Turino, G.M., 
Vreim, C.E. & Wu, M.C. 2000, "Feasibility of a clinical 
trial of augmentation therapy for alpha (1)-
antitrypsin deficiency. The Alpha 1-Antitrypsin 
Deficiency Registry Study Group", American journal 
of respiratory and critical care medicine, vol. 161, no. 
3 Pt 1, pp. 796-801. 
si 
Se examina la viabilidad de un ensayo clínico aleatorizado de terapia 
de aumento intravenoso para individuos con deficiencia de alfa 1-
antitripsina (alfa1AT), basando los cálculos en los nuevos datos 
disponibles obtenidos del Registro NHLBI de Pacientes con Deficiencia 






Seersholm, N. 2002, "Epidemiology of emphysema in 
subjects with severe alpha 1-antitrypsin deficiency", 
Danish medical bulletin, vol. 49, no. 2, pp. 145-158. 
si 
PUBMED no ofrece resumen, pero por el título se deduce que sí que 
trata la patología. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/12064091 
Seersholm, N. 1997, "Body mass index and mortality 
in patients with severe alpha 1-antitrypsin 
deficiency", Respiratory medicine, vol. 91, no. 2, pp. 
77-82. 
si 
En el presente estudio, se estudió la mortalidad de pacientes con 
deficiencia de alfa 1 antitripsina PiZ en función del índice de masa 
corporal (IMC). 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/9122515 
Seersholm, N., Dirksen, A. & Kok-Jensen, A. 1994, 
"Airways obstruction and two-year survival in 
patients with severe alpha 1-antitrypsin deficiency", 
The European respiratory journal, vol. 7, no. 11, pp. 
1985-1987. 
si 
El propósito de este estudio fue estimar la supervivencia basada en la 
función pulmonar, en pacientes con deficiencia de alfa 1-antitripsina. 
Se analizaron los datos del registro de la deficiencia alfa 1-antitripsina 
danés. El elemento básico del análisis fue intervalos de dos años, 
caracterizados por la fecha de espirometría y el estado de mortalidad 




Seersholm, N. & Kok-Jensen, A. 1998, "Intermediate 
alpha 1-antitrypsin deficiency PiSZ: a risk factor for 
pulmonary emphysema?", Respiratory medicine, vol. 
92, no. 2, pp. 241-245. 
si 
En este estudio, se ha evaluado la mortalidad y la función pulmonar de 
94 personas con alfa 1ATD PiSZ intermedia, de las cuales 66 no eran 






Seersholm, N.J., Kok-Jensen, A. & Dirksen, A. 1995, 
"Survival of patients with severe alpha 1-antitrypsin 
deficiency", Ugeskrift for laeger, vol. 157, no. 17, pp. 
2432-2435. 
si 
En este trabajo, se ha comparado la supervivencia de 397 pacientes 
con deficiencia de alfa-1-antitripsina severa determinada por 
deterioro pulmonar (casos índices) o comprobada a través de estudios 









Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Segelmark, M., Hellmark, T. & Wieslander, J. 2003, "The 
prognostic significance in Goodpasture's disease of specificity, 
titre and affinity of anti-glomerular-basement-membrane 
antibodies", Nephron.Clinical practice, vol. 94, no. 3, pp. c59-68. 
no 
Indica que el potencial nefrotóxico de los anticuerpos anti-membrana 







Senn, O., Russi, E.W., Imboden, M. & Probst-Hensch, N.M. 2005, 
"alpha1-Antitrypsin deficiency and lung disease: risk 
modification by occupational and environmental inhalants", The 
European respiratory journal, vol. 26, no. 5, pp. 909-917. 
si 
En este estudio, se realizó una búsqueda en MEDLINE para los estudios que 
investigan el efecto combinado de los inhalantes ambientales (ocupación y 






Sharp, R.R., de Serres, F., Newman, L., Sandhaus, R.A., Walsh, 
J.W., Hood, E. & Harry, G.J. 2003, "Environmental, occupational, 
and genetic risk factors for alpha-1 antitrypsin deficiency", 
Environmental health perspectives, vol. 111, no. 14, pp. 1749-
1752. 
si 
En este artículo se comenta que el 19 de agosto de 2002, un grupo de científicos 
básicos, clínicos, investigadores de salud ambiental y grupos de interés público 
analizaron investigaciones en curso sobre diversos temas relacionados con la 
Deficiencia de Alfa-1-Antitripsina. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/145
94626 
Slaughter, M.S., Nielsen, K. & Bolman, R.M.,3rd 1993, 
"Extracorporeal membrane oxygenation after lung or heart-lung 
transplantation", ASAIO Journal (American Society for Artificial 
Internal Organs: 1992), vol. 39, no. 3, pp. M453-6. 
si 
Los autores han tenido experiencia con oxigenación por membrana 
extracopórea en tres pacientes que han tenido insuficiencia pulmonar aguda y 
oxigenación inadecuada después de un solo pulmón bilateral (BSLT) o un 
trasplante de corazón y pulmón (HLT). Uno de los 3 pacientes investigados es 
una mujer de 47 años con deficiencia de alfa-1 antitripsina. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/826
8577 
Solod, N.N. & Iunusov, M.A. 1989, "Prognostic significance of 
serum alpha 1-antitrypsin levels in myocardial infarction", 
Sovetskaia meditsina, vol. (4), no. 4, pp. 23-26. no 
Se ha examinado el curso del tiempo del inhibidor de la alfa 1-proteasa (alfa 1PI) 






Stangl, M.J., Beuers, U., Schauer, R., Lang, T., Gerbes, A., Briegel, 
J., Da Silva, L., Schildberg, F.W. & Rau, H.G. 2000, "Allogenic liver 
transplantation: a form of "gene therapy" in metabolic diseases. 
Munich results and a review", Der Chirurg; Zeitschrift fur alle 
Gebiete der operativen Medizen, vol. 71, no. 7, pp. 808-819. 
no 
Trata de que el trasplante de hígado es el método de elección para las 
enfermedades metabólicas y la insuficiencia hepática en etapa terminal. No 










Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Steinkamp, G., Kohnlein, T., Ley-Zaporozhan, J., 
Wegscheider, K. & Buhl, R. 2011, "Clinical trial 
endpoints in alpha-1-antitrypsin deficiency: 
interdisciplinary aspects", Pneumologie (Stuttgart, 
Germany), vol. 65, no. 4, pp. 229-235. 
si 
Los pacientes con deficiencia de alfa-1-antitripsina (DAA) representan un 
pequeño subgrupo de sujetos con enfermedad pulmonar obstructiva crónica 
(EPOC). Solo unos 800 pacientes están registrados en el registro alemán de AAD, 







Stock, P.G., Ascher, N.L. & Najarian, J.S. 1987, 
"Pediatric liver transplantation using combination 
immunosuppressive therapy", Transplantation 
proceedings, vol. 19, no. 4, pp. 3303-3308. 
no 




Stoller, J.K., Tomashefski, J.,Jr, Crystal, R.G., Arroliga, 
A., Strange, C., Killian, D.N., Schluchter, M.D. & 
Wiedemann, H.P. 2005, "Mortality in individuals with 
severe deficiency of alpha1-antitrypsin: findings from 
the National Heart, Lung, and Blood Institute Registry", 
Chest, vol. 127, no. 4, pp. 1196-1204. 
si 
El objetivo de este artículo es aclarar la tasa de mortalidad y las causas de muerte 
de las personas con deficiencia de alfa (1) antitripsina (AAT), el Comité de 
Revisión de la Muerte (DRC) del Registro Nacional de Insuficiencia Cardíaca del 
Corazón, el Pulmón y la Sangre revisó todos los disponibles registros médicos 
sobre la muerte de sujetos del estudio durante el seguimiento del Registro 
(hasta 7,2 años). 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/1
5821195 
Stone, H.M., Edgar, R.G., Thompson, R.D. & Stockley, 
R.A. 2016, "Lung Transplantation in Alpha-1-
Antitrypsin Deficiency", Copd, vol. 13, no. 2, pp. 146-
152. 
si 
Los objetivos de este estudio fueron determinar la supervivencia y los beneficios 
para la salud del trasplante de pulmón en pacientes del Reino Unido con A1ATD 





Tanash, H.A., Nilsson, P.M., Nilsson, J.A. & Piitulainen, 
E. 2010, "Survival in severe alpha-1-antitrypsin 
deficiency (PiZZ)", Respiratory research, vol. 11, pp. 44-
9921-11-44. 
si 




Tanash, H.A., Nilsson, P.M., Nilsson, J.A. & Piitulainen, 
E. 2008, "Clinical course and prognosis of never-
smokers with severe alpha-1-antitrypsin deficiency 
(PiZZ)", Thorax, vol. 63, no. 12, pp. 1091-1095. 
si 
El objetivo de este estudio fue estimar el pronóstico de las personas que no 
fuman alfa (1) antitripsina (PiZZ) y analizar las causas más comunes de muerte al 
incluir un gran número de personas que habían sido identificadas por otros 












Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Tanash, H.A., Riise, G.C., Hansson, L., Nilsson, P.M. & Piitulainen, E. 
2011, "Survival benefit of lung transplantation in individuals with 
severe alpha1-anti-trypsin deficiency (PiZZ) and emphysema", The 
Journal of heart and lung transplantation: the official publication 
of the International Society for Heart Transplantation, vol. 30, no. 
12, pp. 1342-1347. 
si 
El objetivo de este estudio fue evaluar si los pacientes con PiZZ 
que se sometieron a un trasplante pulmonar (el grupo de 
trasplante pulmonar, TxG) obtuvieron mejores resultados que 
los pacientes que continuaron con el tratamiento médico 







Teckman, J.H., An, J.K., Blomenkamp, K., Schmidt, B. & Perlmutter, 
D. 2004, "Mitochondrial autophagy and injury in the liver in alpha 
1-antitrypsin deficiency", American journal of physiology. 
Gastrointestinal and liver physiology, vol. 286, no. 5, pp. G851-62. si 
En este estudio, se presenta evidencia de que la respuesta 
autofágica inducida por la retención de RE de alfa (1) -ATZ 
también involucra a las mitocondrias, con patrones específicos 
de autofagia mitocondrial y lesión mitocondrial en modelos de 
cultivo celular de deficiencia de alfa (1) -AT, en el hígado de ratón 
transgénico PiZ, y en el hígado de pacientes con deficiencia de 
alfa (1) -AT. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/1
4684378 
Thabut, G. 2005, "National cohort of patients with emphysema 
and alpha-1 antitrypsin deficiency", Revue des maladies 
respiratoires, vol. 22, no. 6 Pt 1, pp. 1053-1057. si 
El propósito de esta cohorte de pacientes con enfisema asociado 
con la deficiencia de alfa-1 antitripsina es describir sus 
características y estudiar los factores asociados con la evolución 
de su patología. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/1
6234760 
Thabut, G., Mornex, J.F., Pison, C., Cuvelier, A., Balduyck, M., 
Pujazon, M.C., Fournier, M., AitIlalne, B. & Porcher, R. 2014, 
"Performance of the BODE index in patients with alpha1-
antitrypsin deficiency-related COPD", The European respiratory 
journal, vol. 44, no. 1, pp. 78-86. 
si 
En este artículo se evalúa el valor pronóstico del índice BODE en 
191 pacientes seguidos desde 2006 hasta 2012 en una cohorte 
prospectiva francesa de pacientes con deficiencia de α1-
antitripsina. 20 pacientes murieron durante el seguimiento y 22 





Trulock, E.P. 1996, "Lung transplantation for alpha 1-antitrypsin 
deficiency emphysema", Chest, vol. 110, no. 6 Suppl, pp. 284S-
294S. 
si 
Se indica que el trasplante de pulmón es una opción para 
pacientes apropiadamente seleccionados con enfisema terminal 
causado por deficiencia de alfa 1-antitripsina. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/8
989166 
Tuohy, M.M., Remund, K.F., Hilfiker, R., Murphy, D.T., Murray, J.G. 
& Egan, J.J. 2013, "Endobronchial valve deployment in severe 
alpha-1 antitrypsin deficiency emphysema: a case series", The 
clinical respiratory journal, vol. 7, no. 1, pp. 45-52. 
si 
En este artículo se divulga el resultado de la reducción de 
volumen bronchoscopic con la inserción de las válvulas 
endobronquiales de Emphasys (Emphasys Medical, Redwood 
City, CA, los EEUU) en seis pacientes con enfisema de la etapa 











Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Turino, G.M. 1991, "Natural history and clinical management of emphysema 
in patients with and without alpha 1-antitrypsin inhibitor deficiency", Annals 
of the New York Academy of Sciences, vol. 624, pp. 18-29. 
no PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el 
título se deduce que no trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/20
64220 
Vogelmeier, C., Koczulla, R., Fehrenbach, H. & Bals, R. 2006, "Pathogenesis of 
chronic obstructive pulmonary disease", Der Internist, vol. 47, no. 9, pp. 885-
6, 888-90, 892-4. 
no Trata de que actualmente se cree que el factor más 
importante en la patogénesis de la enfermedad pulmonar 
obstructiva crónica (EPOC) es la inflamación de las vías 




Wiederkehr, J.C., Coelho, I.M., Avilla, S.G., e Silva, E.M., Schuller, S., Ouno, 
D.D., Wiederkehr, B.A. & Polimeni, M. 2010, "Prevalence of 
posttransplantation lymphoproliferative disease in pediatric liver transplant 
recipients", Transplantation proceedings, vol. 42, no. 2, pp. 521-522. 
si El objetivo de este estudio fue identificar la incidencia de 
enfermedad linfoproliferativa después del trasplante 
(DLPT) entre los niños dentro de 1 año después del 
trasplante de hígado. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/20
304183 
Wood, A.M., Harrison, R.M., Semple, S., Ayres, J.G. & Stockley, R.A. 2010, 
"Outdoor air pollution is associated with rapid decline of lung function in 
alpha-1-antitrypsin deficiency", Occupational and environmental medicine, 
vol. 67, no. 8, pp. 556-561. 
si Trata de que los pacientes con deficiencia de alfa-1-
antitripsina (AATD) suelen presentar una disminución más 






Wu, M.C. & Eriksson, S. 1988, "Lung function, smoking and survival in severe 
alpha 1-antitrypsin deficiency, PiZZ", Journal of clinical epidemiology, vol. 41, 
no. 12, pp. 1157-1165. 
si Se analizan los datos de la función pulmonar, el 
tabaquismo, la edad y la mortalidad en 158 adultos con 
deficiencia aguda de alfa 1-antitripsina, individuos PiZZ, 
seguidos desde 1963 hasta 1982. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/326
4848 
Wu, M.C., Hunsberger, S. & Zucker, D. 1994, "Testing for differences in 
changes in the presence of censoring: parametric and non-parametric 
methods", Statistics in medicine, vol. 13, no. 5-7, pp. 635-646. 
si Se revisan brevemente algunos métodos paramétricos y no 
paramétricos comúnmente utilizados para analizar 





Yi, S.G., Burroughs, S.G., Loebe, M., Scheinin, S., Seethamraju, H., Jyothula, S., 
Monsour, H., McFadden, R., Podder, H., Saharia, A., Asham, E.H., Boktour, M., 
Gaber, A.O. & Ghobrial, R.M. 2014, "Combined lung and liver transplantation: 
analysis of a single-center experience", Liver Transplantation : official 
publication of the American Association for the Study of Liver Diseases and the 
International Liver Transplantation Society, vol. 20, no. 1, pp. 46-53. 
si Esta es una revisión de una gran serie CLLT de un solo 
centro. Se revisaron retrospectivamente ocho CLLT 
consecutivos realizados durante 2009-2012. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/24
136814 





5.5.-Deficiencia de piruvato deshidrogenasa 
 
Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Brown, R. M., Head, R. A., Boubriak, I. I., Leonard, J. V, & Brown, G. K. (2003). 
A pathogenic glutamate-to-aspartate substitution (D296E) in the pyruvate 
dehydrogenase E1 subunit gene PDHA1. Human Mutation, 22(6), 496–497. 
https://doi.org/10.1002/humu.9198 [doi] 
si Estudia el caso de un paciente con acidosis láctica 
neonatal fatal debido a la deficiencia de piruvato 
deshidrogenasa, la única mutación potencial 
detectada fue c.888C> G en PDHA1, el gen de la 






Debray, F. G., Lambert, M., Gagne, R., Maranda, B., Laframboise, R., MacKay, 
N., … Mitchell, G. A. (2008). Pyruvate dehydrogenase deficiency presenting as 
intermittent isolated acute ataxia. Neuropediatrics, 39(1), 20–23. 
https://doi.org/10.1055/s-2008-1077084 [doi] 
si El objetivo de este artículo es intentar determinar el 
espectro clínico, la supervivencia y el resultado 
funcional a largo plazo de una cohorte de pacientes 
pediátricos con enfermedades mitocondriales e 






Okajima, K., Korotchkina, L. G., Prasad, C., Rupar, T., Phillips 3rd, J. A., 
Ficicioglu, C., … Kerr, D. S. (2008). Mutations of the E1beta subunit gene 
(PDHB) in four families with pyruvate dehydrogenase deficiency. Molecular 
Genetics and Metabolism, 93(4), 371–380. 
https://doi.org/10.1016/j.ymgme.2007.10.135 [doi] 
si Tratan de que las deficiencias del complejo piruvato 
deshidrogenasa (PDC) son una causa importante de 
acidosis láctica primaria. Y estudia 83 casos de 





Raissaki, M., Grafakou, O., Giannopoulos, A., Spilioti, M., Rodenburg, R., 
Smeitink, J., … Gourtsoyiannis, N. (2005). Development of subdural effusions 
in association with pyruvate dehydrogenase deficiency. European Radiology, 
15(10), 2205–2207. https://doi.org/10.1007/s00330-005-2729-6 [doi] 
si PUBMED no ofrece resumen, pero por el título se 





Robinson, J. N., Norwitz, E. R., Mulkern, R., Brown, S. A., Rybicki, F., & 
Tempany, C. M. (2001). Prenatal diagnosis of pyruvate dehydrogenase 
deficiency using magnetic resonance imaging. Prenatal Diagnosis, 21(12), 
1053–1056. https://doi.org/10.1002/pd.187 [pii] 
si Define la patología y analiza el caso de una multípara 
de 31 años de edad con antecedentes de dos hijos 
afectados con deficiencia de piruvato deshidrogenasa 
se presentó con un embarazo gemelar. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/1
1746163 
Srour, M., Rioux, M. F., Varga, C., Lortie, A., Major, P., Robitaille, Y., … Carmant, 
L. (2011). The clinical spectrum of nodular heterotopias in children: report of 
31 patients. Epilepsia, 52(4), 728–737. https://doi.org/10.1111/j.1528-
1167.2010.02975.x [doi] 
no Trata sobre el espectro fenotípico y etiológico en 
adultos con heterotopías nodulares (NH) ha sido bien 
caracterizado. Sin embargo, no hay una gran serie de 
casos pediátricos. Por lo tanto, se quería revisar las 









Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Brown, R.M., Head, R.A., Boubriak, I.I., Leonard, J.V. & Brown, G.K. 2003, "A 
pathogenic glutamate-to-aspartate substitution (D296E) in the pyruvate 
dehydrogenase E1 subunit gene PDHA1", Human mutation, vol. 22, no. 6, pp. 
496-497. 
si Estudia el caso de un paciente con 
acidosis láctica neonatal fatal debido 






Debray, F.G., Lambert, M., Gagne, R., Maranda, B., Laframboise, R., MacKay, 
N., Robinson, B.H. & Mitchell, G.A. 2008, "Pyruvate dehydrogenase deficiency 
presenting as intermittent isolated acute ataxia", Neuropediatrics, vol. 39, no. 
1, pp. 20-23. 
si El objetivo de este artículo es 
intentar determinar el espectro 
clínico, la supervivencia y el 





DeBrosse, S.D., Okajima, K., Zhang, S., Nakouzi, G., Schmotzer, C.L., Lusk-Kopp, 
M., Frohnapfel, M.B., Grahame, G. & Kerr, D.S. 2012, "Spectrum of 
neurological and survival outcomes in pyruvate dehydrogenase complex (PDC) 
deficiency: lack of correlation with genotype", Molecular genetics and 
metabolism, vol. 107, no. 3, pp. 394-402. 
si Se define la patología y se analizan 
los resultados clínicos y las 






Odievre, M.H., Chretien, D., Munnich, A., Robinson, B.H., Dumoulin, R., 
Masmoudi, S., Kadhom, N., Rotig, A., Rustin, P. & Bonnefont, J.P. 2005, "A 
novel mutation in the dihydrolipoamide dehydrogenase E3 subunit gene (DLD) 
resulting in an atypical form of alpha-ketoglutarate dehydrogenase 
deficiency", Human mutation, vol. 25, no. 3, pp. 323-324. 






Okajima, K., Korotchkina, L.G., Prasad, C., Rupar, T., Phillips, J.A.,3rd, Ficicioglu, 
C., Hertecant, J., Patel, M.S. & Kerr, D.S. 2008, "Mutations of the E1beta 
subunit gene (PDHB) in four families with pyruvate dehydrogenase 
deficiency", Molecular genetics and metabolism, vol. 93, no. 4, pp. 371-380. 
si Tratan de que las deficiencias del 
complejo piruvato deshidrogenasa 
(PDC) son una causa importante de 




Raissaki, M., Grafakou, O., Giannopoulos, A., Spilioti, M., Rodenburg, R., 
Smeitink, J., Evangeliou, A. & Gourtsoyiannis, N. 2005, "Development of 
subdural effusions in association with pyruvate dehydrogenase deficiency", 
European radiology, vol. 15, no. 10, pp. 2205-2207. 
si PUBMED no ofrece resumen, pero 
por el título se puede deducir que sí 




Reichel, A. & George, M. 2005, "Metabolic diseases--a new challenge for 
pediatric intensive care", Kinderkrankenschwester: Organ der Sektion 
Kinderkrankenpflege, vol. 24, no. 6, pp. 227-229. 
no PUBMED no ofrece resumen, pero 
por el título se puede deducir que no 
trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Metabolic+dis
eases--a+new+challenge+for+pediatric+intensive+care 
Robinson, J.N., Norwitz, E.R., Mulkern, R., Brown, S.A., Rybicki, F. & Tempany, 
C.M. 2001, "Prenatal diagnosis of pyruvate dehydrogenase deficiency using 
magnetic resonance imaging", Prenatal diagnosis, vol. 21, no. 12, pp. 1053-
1056. 
si Define la patología y analiza el caso 
de una mujer con antecedentes de 
dos hijos afectados con la patología. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/11746163 






Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Akawi, N. A., Ali, B. R., Hamamy, H., Al-Hadidy, A., & Al-Gazali, L. (2011). Is autosomal recessive 
Silver-Russel syndrome a separate entity or is it part of the 3-M syndrome spectrum? 
American Journal of Medical Genetics.Part A, 155A (6), 1236–1245. 
https://doi.org/10.1002/ajmg.a.34009 [doi] 
no 
En este artículo se comenta que el retraso del 
crecimiento intrauterino (IUGR) es un hallazgo 
inespecífico que ocurre en aproximadamente el 0.17% 
de todos los nacidos vivos.  
https://www.ncbi.nlm.nih.
gov/pubmed/21548126 
Al Saadi, T., Alkhatib, M., Turk, T., Turkmani, K., Abbas, F., & Khouri, L. (2015). Report of two 
Syrian siblings with Mulibrey nanism. Oxford Medical Case Reports, 2015(12), 367–370. 
https://doi.org/10.1093/omcr/omv065 
si 
El objetivo de este informe es documentar la presencia 
del nanismo Mulibrey en Siria y familiarizar a los 




Avela, K., Lipsanen-Nyman, M., Idanheimo, N., Seemanova, E., Rosengren, S., Makela, T. P., … 
Lehesjoki, A. E. (2000). Gene encoding a new RING-B-box-Coiled-coil protein is mutated in 
mulibrey nanism. Nature Genetics, 25(3), 298–301. https://doi.org/10.1038/77053 [doi] si 
En este artículo se comenta que el nanismo de 
Mulibrey (para el nanismo del músculo-hígado-
cerebro-ojo, MUL; MIM 253250) es un trastorno 
autosómico recesivo que involucra a varios tejidos de 




Avela, K., Lipsanen-Nyman, M., Perheentupa, J., Wallgren-Pettersson, C., Marchand, S., Faure, 
S., … Lehesjoki, A. E. (1997). Assignment of the mulibrey nanism gene to 17q by linkage and 
linkage-disequilibrium analysis. American Journal of Human Genetics, 60(4), 896–902. si 
En este artículo se presenta la asignación del gen MUL 
(Enanismo MULIBREY), mediante análisis de 
ligamiento en familias finlandesas, a una región de 7 




Baczewski, K., Czajkowski, M., Olszewski, K., Stadnik, A., & Stazka, J. (2016). A stone was lifted 
from her heart: pericardial constriction in 28-year-old patient with Mulibrey nanism. 
Kardiologia Polska, 74(2), 192. https://doi.org/10.5603/KP.2016.0021 si 
Pubmed no ofrece resumen de este artículo, pero por 




Balg, S., Stengel-Rutkowski, S., Dohlemann, C., & Boergen, K. (1995). Mulibrey nanism. Clinical 
Dysmorphology, 4(1), 63–69. si 
En este artículo se estudia el caso de un niño de 4 años 
con "Russell-Silver-phenotype" condujo al diagnóstico 








Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Behzadnia, N., Sharif-Kashani, B., Ahmadi, Z.-H., & Mirhosseini, S. M. 
(2011). Mulibrey nanism in a 35-year-old Iranian female with constrictive 
pericarditis. Tanaffos, 10(1), 48–51. si 
Presentamos el caso de una mujer iraní de 35 años que presentó 
características fenotípicas clásicas del nanismo de Mulibrey con 
pericarditis constrictiva sintomática y se le realizó una pericardiectomía. 
Nuestro caso es uno de los raros ejemplos del nanismo Mulibrey fuera de 
Finlandia que se ha informado hasta ahora. 
https://www.ncbi.nlm.nih.g
ov/pubmed/25191351 
Christov, G., Burch, M., Andrews, R., Hurst, J., Ashworth, M., Mustafa, M., 
& Muthialu, N. (2013). Thoracoscopic pericardiectomy for constrictive 
pericarditis in a pediatric patient with mulibrey nanism. World Journal for 
Pediatric & Congenital Heart Surgery, 4(4), 442–443. 
https://doi.org/10.1177/2150135113485761 [doi] 
si 
Analiza el caso de nanismo de Mulibrey en un paciente, donde una 








Crowley, L. J., Douglas, M. J., & Preston, R. L. (2007). Neuraxial anesthesia 
in a parturient with Leri-Weill dyschondrosteosis. International Journal of 
Obstetric Anesthesia, 16(3), 296–297. https://doi.org/S0959-
289X(07)00016-7 [pii] 
no PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título se deduce 






Cuevas Valenzuela, P., Rufino Ruiz, J., & Palacios Blanco, E. (2010). 
Mulibrey syndrome: anesthetic management. Revista Espanola de 
Anestesiologia y Reanimacion, 57(3), 186–188. https://doi.org/S0034-
9356(10)70196-1 [pii] 
si 
PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título se deduce 





Cumming, G. R., Kerr, D., & Ferguson, C. C. (1976). Constrictive pericarditis 
with dwarfism in two siblings (mulibrey nanism). The Journal of Pediatrics, 
88(4 Pt 1), 569–572. no 
Dos hermanos con marcado enanismo, ahora de 11 y 19 años, han sido 
seguidos desde la infancia.  
https://www.ncbi.nlm.nih.g
ov/pubmed/1255313 
Davarpasand, T., Sotoudeh Anvari, M., Naderan, M., Boroumand, M. A., & 
Ahmadi, H. (2016). Constrictive Pericarditis and Primary Amenorrhea with 
Syndactyly in an Iranian Female: Mulibrey Nanism Syndrome. The Journal 
of Tehran Heart Center, 11(4), 187–191. 
si 
Este informe subraya la importancia de prestar atención al nanismo 
Mulibrey probable cuando se enfrentan pacientes con amenorrea 












Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Doganc, T., Yuksel Konuk, B. E., Alpan, N., Konuk, O., Hamalainen, R. H., 
Lehesjoki, A. E., & Tekin, M. (2007). A novel mutation in TRIM37 is associated 
with mulibrey nanism in a Turkish boy. Clinical Dysmorphology, 16(3), 173–
176. https://doi.org/10.1097/MCD.0b013e3280f6d00b [doi] 
si En este artículo se analiza el caso de un niño turco de 7 años 






Eerola, A., Jokinen, E., & Pihkala, J. I. (2009). Serum levels of natriuretic 
peptides in children with various types of loading conditions. Scandinavian 
Cardiovascular Journal: SCJ, 43(3), 187–193. 
https://doi.org/10.1080/14017430802455841 [doi] 
si Se estudia el caso de 41 niños con defecto septal auricular 
(ASD), 35 con ductus arterioso permeable (PDA), 27 con 
coartación de la aorta (CoA), 25 con fisiología restrictiva 





Eerola, A., Pihkala, J. I., Karlberg, N., Lipsanen-Nyman, M., & Jokinen, E. (2007). 
Cardiac dysfunction in children with mulibrey nanism. Pediatric Cardiology, 
28(3), 155–162. https://doi.org/10.1007/s00246-006-0007-2 [doi] 
si El objetivo de este estudio fue evaluar la función diastólica y 





Finni, K., & Herva, R. (1981). Syndrome Mulibrey Nanism. A case report and 
autopsy findings in a 8-month-old girl (author’s transl). Klinische Padiatrie, 
193(4), 328–330. https://doi.org/10.1055/s-2008-1034488 [doi] si 
Pubmed no ofrece resumen de este artículo, pero por el 
título se deduce que sí que trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/726
5804 
Hamalainen, R. H., Avela, K., Lambert, J. A., Kallijarvi, J., Eyaid, W., Gronau, J., 
… Lehesjoki, A. E. (2004). Novel mutations in the TRIM37 gene in Mulibrey 
Nanism. Human Mutation, 23(5), 522. https://doi.org/10.1002/humu.9233 
[doi] si 
En este artículo se ha caracterizado la estructura genómica 
del gen TRIM37. Además, se informan 6 nuevas mutaciones 
asociadas a la enfermedad, 5 de las cuales predicen una 
proteína truncada. La sexta mutación (c.965G> T) es la 
primera mutación sin sentido (p. Gly322Val) asociada con el 
nanismo de Mulibrey. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/151
08285 
Hamalainen, R. H., Joensuu, T., Kallijarvi, J., & Lehesjoki, A. E. (2006). 
Characterisation of the mulibrey nanism-associated TRIM37 gene: 
transcription initiation, promoter region and alternative splicing. Gene, 366(1), 
180–188. https://doi.org/S0378-1119(05)00506-8 [pii] 
si Define la patología buscada y analiza algunos casos de 











Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Hamalainen, R. H., Mowat, D., Gabbett, M. T., O’brien, T. A., Kallijarvi, J., & Lehesjoki, 
A. E. (2006). Wilms’ tumor and novel TRIM37 mutations in an Australian patient with 
mulibrey nanism. Clinical Genetics, 70(6), 473–479. https://doi.org/CGE700 [pii] si 
Explica que las mutaciones en TRIM37 





Haraldsson, A., van der Burgt, C. J., Weemaes, C. M., Otten, B., Bakkeren, J. A., & 
Stoelinga, G. B. (1993). Antibody deficiency and isolated growth hormone deficiency 
in a girl with Mulibrey nanism. European Journal of Pediatrics, 152(6), 509–512. si 
En este artículo se comenta que se 
observó una combinación de 
inmunodeficiencia humoral y 
deficiencia aislada de la hormona del 
crecimiento en una niña con nanismo 
de Mulibrey. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/8335020 
Hes, F. J., & Morreau, H. (2009). Where genetics and pathology meet: mulibrey 
nanism. The Journal of Pathology, 218(2), 143–145. 
https://doi.org/10.1002/path.2552 [doi] 
si 





Husova, L., & Husa, P. (2009). Ascites in Mulibrey syndrome. Vnitrni Lekarstvi, 55(6), 
604–607. 
si Se describe el caso de un hombre de 22 
años con síndrome de Mulibrey. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/19662894 
Husova, L., Husa, P., & Brychta, T. (2010). Mass ascites in Mulibrey nanism. Journal 
of Pediatric Endocrinology & Metabolism: JPEM, 23(9), 863–865. 
si PUBMED no ofrece resumen de este 
artículo, pero por el título se deduce 
que si que trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Mass
+ascites+in+Mulibrey+nanism 
Jagiello, P., Hammans, C., Wieczorek, S., Arning, L., Stefanski, A., Strehl, H., … Gencik, 
M. (2003). A novel splice site mutation in the TRIM37 gene causes mulibrey nanism 
in a Turkish family with phenotypic heterogeneity. Human Mutation, 21(6), 630–
635. https://doi.org/10.1002/humu.10220 [doi] 
no 
En este estudio, se realizó un examen 
de mutación para la región codificante 
del gen TRIM37 en una familia turca 
mediante RT-PCR y secuenciación 









Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Jobic, F., Morin, G., Vincent-Delorme, C., Cadet, E., Cabry, R., Mathieu-
Dramard, M., … Jedraszak, G. (2017). New intragenic rearrangements in 
non-Finnish mulibrey nanism. American Journal of Medical Genetics. 
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https://doi.org/10.3109/00365590903286689 
no 
Este estudio informa la experiencia de los autores con los tumores 




Thoren, C. (1973). So-called mulibrey nanism with pericardial constriction. 
Lancet (London, England), 2(7831), 731. https://doi.org/S0140-
6736(73)92557-9 [pii] 
si 
Pubmed no ofrece resumen de este artículo, pero por el título se 
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no Se proporcionan ejemplos de tres 
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éxito para avanzar en el 
conocimiento que une la 
comprensión de los autores de la 
conexión entre la capacidad de 
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si Trata la patología buscada y su 
relación con la endocitosis 










Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Grand, T., L'Hoste, S., Mordasini, D., Defontaine, N., Keck, M., Pennaforte, T., 
Genete, M., Laghmani, K., Teulon, J. & Lourdel, S. 2011, "Heterogeneity in the 
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si Explica el caso de un paciente de la 
enfermedad de Dent que carece de la 










Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Ludwig, M., Levtchenko, E. & Bokenkamp, A. 2014, "Clinical utility gene card for: Dent disease (Dent-
1 and Dent-2)", European journal of human genetics: EJHG, vol. 22, no. 11, pp. 10.1038/ejhg.2014.33. 
Epub 2014 Mar 12. 
si PUBMED no ofrece resumen de este 
artículo, pero por el título se deduce que 
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no PUBMED no ofrece resumen de este artículo, 
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Chang, M.H. 2016, "Functional and transport analyses of CLCN5 genetic changes identified 
in Dent disease patients", Physiological reports, vol. 4, no. 8, pp. 10.14814/phy2.12776. 
si En este artículo se estudia funcionalmente la 
mutación más frecuente (S244L) y dos 
mutaciones identificadas recientemente en 
pacientes con RKSC, Q629X y R345W. También se 
estudia T657S, que tiene una alta frecuencia de 
alelos menores (0.23%) en la población 
afroamericana, se publicó anteriormente como 






Tasic, V., Lozanovski, V.J., Korneti, P., Ristoska-Bojkovska, N., Sabolic-Avramovska, V., Gucev, 
Z. & Ludwig, M. 2011, "Clinical and laboratory features of Macedonian children with OCRL 
mutations", Pediatric nephrology (Berlin, Germany), vol. 26, no. 4, pp. 557-562. 
si Se tratan las mutaciones OCRL, que son un sello 
distintivo del síndrome de Lowe, se han 
encontrado recientemente en pacientes con 
fenotipo renal aislado (enfermedad Dent-2). 
Además, se describen las características clínicas 
y de laboratorio en cinco niños macedonios con 






Vrljicak, K., Batinic, D., Milosevic, D., Nizic-Stancin, L. & Ludwig, M. 2011, "A boy with Dent-
2 disease", Collegium antropologicum, vol. 35, no. 3, pp. 925-928. 




Wellhauser, L., Luna-Chavez, C., D'Antonio, C., Tainer, J. & Bear, C.E. 2011, "ATP induces 
conformational changes in the carboxyl-terminal region of ClC-5", The Journal of biological 
chemistry, vol. 286, no. 8, pp. 6733-6741. 
si En este artículo se muestra que la unión a ATP 
induce un cambio en la conformación de la 
proteína. Específicamente, los experimentos de 
dispersión de rayos X de ángulo pequeño indican 
que la unión a ATP promueve un cierre de tipo 
abrazadera de la región carboxilo terminal 
aislada de ClC-5 el transportador mutado en la 










Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Wu, G., Zhang, W., Na, T., Jing, H., Wu, H. & Peng, J.B. 2012, 
"Suppression of intestinal calcium entry channel TRPV6 by 
OCRL, a lipid phosphatase associated with Lowe syndrome and 
Dent disease", American journal of physiology. Cell physiology, 
vol. 302, no. 10, pp. C1479-91. 
si En este artículo, se prueba si TRPV6 está regulado por OCRL 
y, en caso afirmativo, hasta qué punto está alterado por las 
mutaciones OCRL causantes de abolladura utilizando el 





Zhang, J. & Xia, Z.K. 2012, "Clinical characteristics and molecular 
genetics of Dent's disease: an update", Zhonghua er ke za zhi = 
Chinese journal of pediatrics, vol. 50, no. 12, pp. 909-912. 
si PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el 




Zhu, B.Z., Li, P. & Huang, J.P. 2010, "Clinical and genetic analysis 
of Dent’s disease in 6 Chinese children with low molecular 
weight proteinuria", Zhonghua er ke za zhi = Chinese journal of 
pediatrics, vol. 48, no. 5, pp. 329-333. 
si Analizar las características clínicas y las mutaciones 
genéticas de 6 niños chinos con enfermedad de Dent. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/20654030 
Tabla 23. Artículos que ofrece PUBMED como resultado de la búsqueda literal de Enfermedad de Dent. (Elaboración propia) 
Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Addis, M., Meloni, C., Tosetto, E., Ceol, M., Cristofaro, R., Melis, M.A., 
Vercelloni, P., Del Prete, D., Marra, G. & Anglani, F. 2013, "An atypical 
Dent's disease phenotype caused by co-inheritance of mutations at 
CLCN5 and OCRL genes", European journal of human genetics: EJHG, 
vol. 21, no. 6, pp. 687-690. 
si Define la patología y sus 





Anglani, F., Del Prete, D. & Peruzzi, L. 2011, "Participation in the 
International Dent's disease registry: clinical spin-offs and research 
prospects", Giornale italiano di nefrologia: organo ufficiale della 
Societa italiana di nefrologia, vol. 28, no. 1, pp. 7-8. 
si PUBMED no ofrece resumen de este 
artículo, pero por el título se deduce 




Ashida, A., Yamamoto, D., Nakakura, H., Shirasu, A., Matsumura, H., 
Sekine, T., Igarashi, T. & Tamai, H. 2014, "Molecular effect of a novel 
missense mutation, L266V, on function of ClC-5 protein in a Japanese 
patient with Dent's disease", Clinical nephrology, vol. 82, no. 1, pp. 
58-61. 
si Describen el caso de un niño japonés 










Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Becker-Cohen, R., Rinat, C., Ben-Shalom, E., Feinstein, S., Ivgi, 
H. & Frishberg, Y. 2012, "Vitamin A deficiency associated with 
urinary retinol binding protein wasting in Dent's disease", 
Pediatric nephrology (Berlin, Germany), vol. 27, no. 7, pp. 
1097-1102. 
si Describen el caso de 3 pacientes que 




Bothwell, S.P., Chan, E., Bernardini, I.M., Kuo, Y.M., Gahl, W.A. 
& Nussbaum, R.L. 2011, "Mouse model for Lowe 
syndrome/Dent Disease 2 renal tubulopathy", Journal of the 
American Society of Nephrology: JASN, vol. 22, no. 3, pp. 443-
448. 
si Define la patología y analiza las 
características de esta. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Mouse+model+for+Low
e+syndrome%2FDent+Disease+2+renal+tubulopathy 
Claverie-Martin, F., Ramos-Trujillo, E. & Garcia-Nieto, V. 2011, 
"Dent's disease: clinical features and molecular basis", 
Pediatric nephrology (Berlin, Germany), vol. 26, no. 5, pp. 693-
704. 
si Define la patología y analiza las 
características de esta. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/20936522 
Coulibaly, G., Babinet, F. & Champion, G. 2012, "Dent's 
syndrome. Nephrology follow-up of four patients of the same 
family", Nephrologie & therapeutique, vol. 8, no. 2, pp. 92-95. 
si Define la patología y analiza las 
características de esta. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Dent%27s+syndrome.+
Nephrology+follow-up+of+four+patients+of+the+same+family 
Cramer, M.T., Charlton, J.R., Fogo, A.B., Fathallah-Shaykh, S.A., 
Askenazi, D.J. & Guay-Woodford, L.M. 2014, "Expanding the 
phenotype of proteinuria in Dent disease. A case series", 
Pediatric nephrology (Berlin, Germany), vol. 29, no. 10, pp. 
2051-2054. 
si Define la patología y analiza las 
características de esta. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Expanding+the+phenot
ype+of+proteinuria+in+Dent+disease.+A+case+series 
Daniels, S.E., Goulder, M.A., Aspley, S. & Reader, S. 2011, "A 
randomised, five-parallel-group, placebo-controlled trial 
comparing the efficacy and tolerability of analgesic 
combinations including a novel single-tablet combination of 
ibuprofen/paracetamol for postoperative dental pain", Pain, 
vol. 152, no. 3, pp. 632-642. 
no Trata la analgesia combinada para aliviar 

















Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
D'Antonio, C., Molinski, S., Ahmadi, S., Huan, L.J., Wellhauser, L. & Bear, C.E. 
2013, "Conformational defects underlie proteasomal degradation of Dent's 
disease-causing mutants of ClC-5", The Biochemical journal, vol. 452, no. 3, pp. 
391-400. 
si Define la patología y analiza las 




Devuyst, O. 2010, "Dent's disease: chloride-proton exchange controls proximal 
tubule endocytosis", Nephrology, dialysis, transplantation: official publication of 
the European Dialysis and Transplant Association - European Renal Association, 
vol. 25, no. 12, pp. 3832-3835. 
si PUBMED no ofrece resumen de este 
artículo, pero por el título se deduce 




Devuyst, O. & Thakker, R.V. 2010, "Dent's disease", Orphanet journal of rare 
diseases, vol. 5, pp. 28-1172-5-28. 
si Define la patología y analiza las 
características de esta. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/20946626 
Edvardsson, V.O., Goldfarb, D.S., Lieske, J.C., Beara-Lasic, L., Anglani, F., Milliner, 
D.S. & Palsson, R. 2013, "Hereditary causes of kidney stones and chronic kidney 
disease", Pediatric nephrology (Berlin, Germany), vol. 28, no. 10, pp. 1923-1942. 
si Define la patología y analiza las 
características de esta. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/23334384 
Fervenza, F.C. 2013, "A patient with nephrotic-range proteinuria and focal global 
glomerulosclerosis", Clinical journal of the American Society of Nephrology: 
CJASN, vol. 8, no. 11, pp. 1979-1987. 
no Trata el caso de un hombre que tiene 
proteinuria de rango nefrótico. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/23886564 
Gorvin, C.M., Wilmer, M.J., Piret, S.E., Harding, B., van den Heuvel, L.P., Wrong, 
O., Jat, P.S., Lippiat, J.D., Levtchenko, E.N. & Thakker, R.V. 2013, "Receptor-
mediated endocytosis and endosomal acidification is impaired in proximal 
tubule epithelial cells of Dent disease patients", Proceedings of the National 
Academy of Sciences of the United States of America, vol. 110, no. 17, pp. 7014-
7019. 
si Trata la patología buscada y su 











Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Grand, T., L'Hoste, S., Mordasini, D., Defontaine, N., Keck, M., 
Pennaforte, T., Genete, M., Laghmani, K., Teulon, J. & Lourdel, S. 2011, 
"Heterogeneity in the processing of CLCN5 mutants related to Dent 
disease", Human mutation, vol. 32, no. 4, pp. 476-483. 
si Tratan la patología buscada y la 
relacionan con las mutaciones en el 
gen electrogénico Cl (-) / H (+) 




Hichri, H., Rendu, J., Monnier, N., Coutton, C., Dorseuil, O., Poussou, R.V., 
Baujat, G., Blanchard, A., Nobili, F., Ranchin, B., Remesy, M., Salomon, 
R., Satre, V. & Lunardi, J. 2011, "From Lowe syndrome to Dent disease: 
correlations between mutations of the OCRL1 gene and clinical and 
biochemical phenotypes", Human mutation, vol. 32, no. 4, pp. 379-388. 
si Tratan la patología y la relacionan con 





Igarashi, T. 2011, "Dent disease", Nihon Jinzo Gakkai shi, vol. 53, no. 2, 
pp. 146-149. 
si PUBMED no ofrece resumen de este 
artículo, pero por el título se deduce 
que sí que trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/21516696 
Ji, L.N., Chen, C.Y., Wang, J.J. & Cao, L. 2014, "A novel CLCN5 mutation in 
a Chinese boy with Dent's disease", World journal of pediatrics: WJP, vol. 
10, no. 3, pp. 275-277. 
si Define la patología y analiza las 
características de esta. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=A+novel+CLCN5
+mutation+in+a+Chinese+boy+with+Dent%27s+disease 
Jian, S., Wei, M., He, Y.Y., Wang, W., Kang, Y.L. & Sun, Z.X. 2015, "Clinical 
and genetic analysis of Dent disease in 4 Chinese children", Zhongguo 
dang dai er ke za zhi = Chinese journal of contemporary pediatrics, vol. 
17, no. 12, pp. 1261-1266. 
si Define la patología y analiza las 
características de esta. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/26695661 
Jiang, F., Gao, Y. & Ou, Z.Y. 2012, "A case report of genetic analysis in the 
OCRL1 gene in Lowe syndrome", Zhonghua er ke za zhi = Chinese journal 
of pediatrics, vol. 50, no. 9, pp. 708-709. 
no PUBMED no ofrece resumen de este 
artículo, pero por el título se deduce 
que no trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/23158824 
Lin, Z., Jin, S., Duan, X., Wang, T., Martini, S., Hulamm, P., Cha, B., 
Hubbard, A., Donowitz, M. & Guggino, S.E. 2011, "Chloride channel (Clc)-
5 is necessary for exocytic trafficking of Na+/H+ exchanger 3 (NHE3)", 
The Journal of biological chemistry, vol. 286, no. 26, pp. 22833-22845. 
si Explica como las mutaciones del gen 





Lourdel, S., Grand, T., Burgos, J., Gonzalez, W., Sepulveda, F.V. & Teulon, 
J. 2012, "ClC-5 mutations associated with Dent's disease: a major role of 
the dimer interface", Pflugers Archiv: European journal of physiology, 
vol. 463, no. 2, pp. 247-256. 
si Relaciona las mutaciones del gen 




Lozanovski, V.J., Ristoska-Bojkovska, N., Korneti, P., Gucev, Z. & Tasic, V. 
2011, "OCRL1 mutation in a boy with Dent disease, mild mental 
retardation, but without cataracts", World journal of pediatrics: WJP, 
vol. 7, no. 3, pp. 280-283. 
si Explica el caso de un paciente de la 
enfermedad de Dent que carece de la 








Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Ludwig, M., Levtchenko, E. & Bokenkamp, A. 2014, "Clinical utility gene card for: Dent disease (Dent-1 and Dent-2)", 
European journal of human genetics: EJHG, vol. 22, no. 11, pp. 10.1038/ejhg.2014.33. Epub 2014 Mar 12. 
si PUBMED no ofrece resumen de 
este artículo, pero por el título 







Mansour-Hendili, L., Blanchard, A., Le Pottier, N., Roncelin, I., Lourdel, S., Treard, C., Gonzalez, W., Vergara-Jaque, A., 
Morin, G., Colin, E., Holder-Espinasse, M., Bacchetta, J., Baudouin, V., Benoit, S., Berard, E., Bourdat-Michel, G., Bouchireb, 
K., Burtey, S., Cailliez, M., Cardon, G., Cartery, C., Champion, G., Chauveau, D., Cochat, P., Dahan, K., De la Faille, R., 
Debray, F.G., Dehoux, L., Deschenes, G., Desport, E., Devuyst, O., Dieguez, S., Emma, F., Fischbach, M., Fouque, D., 
Fourcade, J., Francois, H., Gilbert-Dussardier, B., Hannedouche, T., Houillier, P., Izzedine, H., Janner, M., Karras, A., 
Knebelmann, B., Lavocat, M.P., Lemoine, S., Leroy, V., Loirat, C., Macher, M.A., Martin-Coignard, D., Morin, D., Niaudet, 
P., Nivet, H., Nobili, F., Novo, R., Faivre, L., Rigothier, C., Roussey-Kesler, G., Salomon, R., Schleich, A., Sellier-Leclerc, A.L., 
Soulami, K., Tiple, A., Ulinski, T., Vanhille, P., Van Regemorter, N., Jeunemaitre, X. & Vargas-Poussou, R. 2015, "Mutation 
Update of the CLCN5 Gene Responsible for Dent Disease 1", Human mutation, vol. 36, no. 8, pp. 743-752. 
si Define la patología y se revisa 







Okamoto, T., Tajima, T., Hirayama, T. & Sasaki, S. 2012, "A patient with Dent disease and features of Bartter syndrome 
caused by a novel mutation of CLCN5", European journal of pediatrics, vol. 171, no. 2, pp. 401-404. 
si Describe el caso de un hombre 





Pirruccello, M. & De Camilli, P. 2012, "Inositol 5-phosphatases: insights from the Lowe syndrome protein OCRL", Trends 
in biochemical sciences, vol. 37, no. 4, pp. 134-143. 
no Se revisa el trabajo estructural 
y mecánico reciente sobre las 





Platt, C., Jadresic, L., Dudley, J. & Hartley, J.L. 2014, "Dent's disease complicated by an acute Budd-Chiari syndrome", BMJ 
case reports, vol. 2014, pp. 10.1136/bcr-2013-200937. 
si Se describe el caso de un niño 






Pusch, M. & Zifarelli, G. 2015, "ClC-5: Physiological role and biophysical mechanisms", Cell calcium, vol. 58, no. 1, pp. 57-
66. 
no En este artículo, la 
investigación se centra en un 
miembro de la familia de 
proteínas CLC, el endosomal Cl 
(-) / H (+) antiporter ClC-5, 
cuyas mutaciones causan la 














Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Raggi, C., Fujiwara, K., Leal, T., Jouret, F., Devuyst, O. & Terryn, S. 2011, "Decreased 
renal accumulation of aminoglycoside reflects defective receptor-mediated 
endocytosis in cystic fibrosis and Dent's disease", Pflugers Archiv: European journal 
of physiology, vol. 462, no. 6, pp. 851-860. 
no En este artículo se investiga la captación de 
gentamicina y la acumulación renal en 






Roksnoer, L.C., Heijnen, B.F., Nakano, D., Peti-Peterdi, J., Walsh, S.B., Garrelds, I.M., 
van Gool, J.M., Zietse, R., Struijker-Boudier, H.A., Hoorn, E.J. & Danser, A.H. 2016, 
"On the Origin of Urinary Renin: A Translational Approach", Hypertension (Dallas, 
Tex.: 1979), vol. 67, no. 5, pp. 927-933. 
si En este artículo se determina el coeficiente 
de cribado glomerular de renina y 
prorenina en pacientes con enfermedad de 




Santucci, L., Candiano, G., Anglani, F., Bruschi, M., Tosetto, E., Cremasco, D., Murer, 
L., D'Ambrosio, C., Scaloni, A., Petretto, A., Caridi, G., Rossi, R., Bonanni, A. & 
Ghiggeri, G.M. 2016, "Urine proteome analysis in Dent's disease shows high selective 
changes potentially involved in chronic renal damage", Journal of proteomics, vol. 
130, pp. 26-32. 
si Se aplica estudio de las enfermedades 





Sekine, T. 2016, "Renal hypophosphatemia: pathophysiology and treatment", 
Clinical calcium, vol. 26, no. 2, pp. 284-294. 
no En este artículo se describen los 
mecanismos renales del manejo del fosfato 





Sekine, T., Komoda, F., Miura, K., Takita, J., Shimadzu, M., Matsuyama, T., Ashida, A. 
& Igarashi, T. 2014, "Japanese Dent disease has a wider clinical spectrum than Dent 
disease in Europe/USA: genetic and clinical studies of 86 unrelated patients with 
low-molecular-weight proteinuria", Nephrology, dialysis, transplantation: official 
publication of the European Dialysis and Transplant Association - European Renal 
Association, vol. 29, no. 2, pp. 376-384. 
si   En este estudio se analizan los 
antecedentes genéticos y el fenotipo 
clínico y los datos de laboratorio de 86 
pacientes japoneses con Enfermedad de 
Dent. 
 https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/24081861 
Sethi, S.K., Otto, E.A., Ma, S., Duggal, R., Vega-Warner, V. & Kher, V. 2015, "A boy 
with proteinuria and focal global glomerulosclerosis: Question and Answers", 
Pediatric nephrology (Berlin, Germany), vol. 30, no. 11, pp. 1945-1949. 
no PUBMED no ofrece resumen de este 
artículo, pero por el título se deduce que 









Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Szczepanska, M., Zaniew, M., Recker, F., Mizerska-Wasiak, M., Zaluska-
Lesniewska, I., Kilis-Pstrusinska, K., Adamczyk, P., Zawadzki, J., Pawlaczyk, K., 
Ludwig, M. & Sikora, P. 2015, "Dent disease in children: diagnostic and therapeutic 
considerations", Clinical nephrology, vol. 84, no. 4, pp. 222-230. 
si En este artículo el objetivo es definir las características 
clínicas y genéticas de la enfermedad y resumir los 
tratamientos de los pacientes polacos con DD. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/2
6308078 
Takemura, T. 2011, "Congenital disorders of renal tubulointerstitial tissue", Nihon 
Jinzo Gakkai shi, vol. 53, no. 4, pp. 629-632. 
no PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el 
título se deduce que no trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/2
1688485 
Tang, X., Brown, M.R., Cogal, A.G., Gauvin, D., Harris, P.C., Lieske, J.C., Romero, 
M.F. & Chang, M.H. 2016, "Functional and transport analyses of CLCN5 genetic 
changes identified in Dent disease patients", Physiological reports, vol. 4, no. 8, 
pp. 10.14814/phy2.12776. 
si En este artículo se estudia funcionalmente la mutación 
más frecuente (S244L) y dos mutaciones identificadas 
recientemente en pacientes con RKSC, Q629X y R345W. 
También se estudia T657S, se publicó anteriormente como 





Tasic, V., Lozanovski, V.J., Korneti, P., Ristoska-Bojkovska, N., Sabolic-Avramovska, 
V., Gucev, Z. & Ludwig, M. 2011, "Clinical and laboratory features of Macedonian 
children with OCRL mutations", Pediatric nephrology (Berlin, Germany), vol. 26, 
no. 4, pp. 557-562. 
si Se tratan las mutaciones OCRL que se han encontrado 
recientemente en pacientes con fenotipo renal aislado 





Vrljicak, K., Batinic, D., Milosevic, D., Nizic-Stancin, L. & Ludwig, M. 2011, "A boy 
with Dent-2 disease", Collegium antropologicum, vol. 35, no. 3, pp. 925-928. 
si Describen el caso de un paciente con esa patología. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/2
2053580 
Wellhauser, L., Luna-Chavez, C., D'Antonio, C., Tainer, J. & Bear, C.E. 2011, "ATP 
induces conformational changes in the carboxyl-terminal region of ClC-5", The 
Journal of biological chemistry, vol. 286, no. 8, pp. 6733-6741. 
si En este artículo se muestra que la unión a ATP induce un 





Wu, G., Zhang, W., Na, T., Jing, H., Wu, H. & Peng, J.B. 2012, "Suppression of 
intestinal calcium entry channel TRPV6 by OCRL, a lipid phosphatase associated 
with Lowe syndrome and Dent disease", American journal of physiology. Cell 
physiology, vol. 302, no. 10, pp. C1479-91. 
si En este artículo, se prueba si TRPV6 está regulado por 
OCRL y, en caso afirmativo, hasta qué punto está alterado 
por las mutaciones OCRL causantes de abolladura 







Zhang, J. & Xia, Z.K. 2012, "Clinical characteristics and molecular genetics of Dent's 
disease: an update", Zhonghua er ke za zhi = Chinese journal of pediatrics, vol. 50, 
no. 12, pp. 909-912. 
si PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el 





Zhu, B.Z., Li, P. & Huang, J.P. 2010, "Clinical and genetic analysis of Dent’s disease 
in 6 Chinese children with low molecular weight proteinuria", Zhonghua er ke za 
zhi = Chinese journal of pediatrics, vol. 48, no. 5, pp. 329-333. 
si Analizar las características clínicas y las mutaciones 
genéticas de 6 niños chinos con enfermedad de Dent. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/2
0654030 




5.9.-Enfermedad de Moyamoya 
 
Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Akbarian-Tefaghi, H., Kalakoti, P., Sun, H., Sharma, K., Thakur, J. D., 
Patra, D. P., et al. (2017). Impact of hospital caseload and elective 
admission on outcomes after extracranial-intracranial bypass surgery. 
World Neurosurgery, 108, 716-728.  
no Utilizando la Muestra Nacional de Pacientes Hospitalizados (NIS) para el 
año 2001-2014, se evalúa el impacto de la carga de casos de hospital y 





Aydinli, N., Tatli, B., Caliskan, M., Ozmen, M., Citak, A., Unuvar, A., 
Baykal, T., Omeroglu, R.E., Aydin, K., Sencer, S., Sencer, A. & Kiris, T. 
2006, "Stroke in childhood: experience in Istanbul, Turkey", Journal of 
tropical pediatrics, vol. 52, no. 3, pp. 158-162. 
si El objetivo de este artículo fue caracterizar los factores etiológicos y los 
resultados para el accidente cerebrovascular en niños. Se revisan 
retrospectivamente los cuadros de 79 pacientes (7 con Moyamoya) 
entre las edades de 40 días y 94 meses) con accidente cerebrovascular 
visto en la Facultad de Medicina de Estambul, Departamento de 




Cajal-Campo, B., Delgado-Acosta, F. & Oteros-Fernandez, R. 2010, 
"Concurrent moyamoya disease and dural arteriovenous fistula", 
Revista de neurologia, vol. 50, no. 5, pp. 317-318. 
si PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título se deduce 
que no trata la patología buscada. 
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3, pp. 587-93; discussion 593. 
si Evaluar las diferencias de sexo en los síntomas 
preoperatorios y los resultados del tratamiento después de 
la cirugía de revascularización en pacientes con la patologia 
buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/22718024 
Kim, D.S., Huh, P.W., Kim, H.S., Kim, I.S., Choi, S., Mok, J.H. & Huh, C.W. 
2012, "Surgical treatment of moyamoya disease in adults: combined 
direct and indirect vs. indirect bypass surgery", Neurologia medico-
chirurgica, vol. 52, no. 5, pp. 333-338. 
si En este artículo se compararon retrospectivamente con 
bypass indirecto, EDAGS con o sin inversión, en 134 
hemisferios de 96 pacientes adultos con enfermedad 
Moyamoya no hemorrágica (MMD) en términos de hallazgos 
angiográficos, complicaciones perioperatorias y resultado 
clínico. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/22688071 
Kim, S.K., Seol, H.J., Cho, B.K., Hwang, Y.S., Lee, D.S. & Wang, K.C. 2004, 
"Moyamoya disease among young patients: its aggressive clinical 
course and the role of active surgical treatment", Neurosurgery, vol. 
54, no. 4, pp. 840-4; discussion 844-6. 
si El objetivo de este estudio fue investigar las características 






Kim, S.K., Wang, K.C., Kim, D.G., Paek, S.H., Chung, H.T., Han, M.H., 
Ahn, Y. & Cho, B.K. 2000, "Clinical feature and outcome of pediatric 
cerebrovascular disease: a neurosurgical series", Child's nervous 
system: ChNS : official journal of the International Society for Pediatric 
Neurosurgery, vol. 16, no. 7, pp. 421-428. 
no Se investigan las características clínicas y el resultado 
quirúrgico de la enfermedad cerebrovascular pediátrica 
(ECV), se revisa retrospectivamente a 280 niños (hasta 15 
años) que se sometieron a procedimientos neuroquirúrgicos 




Kleinloog, R., Regli, L., Rinkel, G.J. & Klijn, C.J. 2012, "Regional 
differences in incidence and patient characteristics of moyamoya 
disease: a systematic review", Journal of neurology, neurosurgery, and 
psychiatry, vol. 83, no. 5, pp. 531-536. 
si Trata la enfermedad de Moyamoya en diferentes países y se 
hace una comparación con Japón que es donde se describió 





Kobayashi, E., Saeki, N., Oishi, H., Hirai, S. & Yamaura, A. 2000, "Long-
term natural history of hemorrhagic moyamoya disease in 42 
patients", Journal of neurosurgery, vol. 93, no. 6, pp. 976-980. 
si El propósito de este estudio fue delinear la historia natural a 










Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Lanterna, L. A., Brembilla, C., Gritti, P., & Bernucci, C. (2016). Universal 
bypass for treatment of symptomatic moyamoya disease or 
moyamoya syndrome. Analysis of a personal case series on behalf of 
the italian moyamoya association. Acta Neurochirurgica.Supplement, 
123, 129-132.  
si Se describen los resultados de una serie de casos de 
enfermedad de Moyamoya en Italia donde el pilar principal 
del tratamiento fue un bypass o un enfoque combinado 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27637639 
Lee, S., Lee, S., Kim, S. & Pokorski, R. 2009, "Moyamoya disease: review 
of the literature and estimation of excess morbidity and mortality", 
Journal of insurance medicine (New York, N.Y.), vol. 41, no. 3, pp. 207-
212. 
si El objetivo de este artículo es estimar el grado de exceso de 
morbilidad y mortalidad asociado con este raro deterioro 




Liu, X.J., Zhang, D., Wang, S., Zhao, Y.L., Teo, M., Wang, R., Cao, Y., Ye, 
X., Kang, S. & Zhao, J.Z. 2015, "Clinical features and long-term 
outcomes of moyamoya disease: a single-center experience with 528 
cases in China", Journal of neurosurgery, vol. 122, no. 2, pp. 392-399. 
si El objetivo de este estudio fue describir las características 
clínicas iniciales y los resultados a largo plazo de pacientes 
con enfermedad de Moyamoya (MMD) basados en un 





Miyamoto, S. & Japan Adult Moyamoya Trial Group 2004, "Study 
design for a prospective randomized trial of extracranial-intracranial 
bypass surgery for adults with moyamoya disease and hemorrhagic 
onset--the Japan Adult Moyamoya Trial Group", Neurologia medico-
chirurgica, vol. 44, no. 4, pp. 218-219. 
si Este artículo resume el diseño del estudio y la organización 
de un ensayo prospectivo aleatorizado multicéntrico de 
bypass extracraneal-intracraneal (EC-IC) para tratar a 
pacientes adultos con enfermedad de Moyamoya que 







Per, H., Unal, E., Poyrazoglu, H.G., Ozdemir, M.A., Donmez, H., Gumus, 
H., Uzum, K., Canpolat, M., Akyildiz, B.N., Coskun, A., Kurtsoy, A. & 
Kumandas, S. 2014, "Childhood stroke: results of 130 children from a 
reference center in Central Anatolia, Turkey", Pediatric neurology, vol. 
50, no. 6, pp. 595-600. 
no El objetivo es compartir la experiencia de los autores con 




Roush, K. 2006, ""But he's just a child": stroke is more common in 
children than most people realize", The American Journal of Nursing, 
vol. 106, no. 11, pp. 46-47. 
no PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el 





Schoenberg, B.S., Mellinger, J.F. & Schoenberg, D.G. 1978, 
"Cerebrovascular disease in infants and children: a study of incidence, 
clinical features, and survival", Neurology, vol. 28, no. 8, pp. 763-768. 
no Se hace una revisión de 10 años de la experiencia de la Clínica 
Mayo con enfermedad cerebrovascular infantil no 
relacionada con el nacimiento, infección intracraneal o 
trauma identificó 69 pacientes (38 con accidente 
cerebrovascular isquémico y 31 con hemorragia 






Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Schrag, M. & Greer, D.M. 2014, "Clinical associations of cerebral microbleeds on 
magnetic resonance neuroimaging", Journal of stroke and cerebrovascular 
diseases: the official journal of National Stroke Association, vol. 23, no. 10, pp. 
2489-2497. 
no El propósito de esta revisión es describir 
ampliamente la neuroimagen de 
microhemorragias cerebrales en una amplia 
variedad de afecciones, incluidas las diferencias en 
su apariencia y distribución en diferentes estados 
de enfermedad. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/25294059 
Song, J. P., Ni, W., Gu, Y. X., Zhu, W., Chen, L., Xu, B., et al. (2017). Epidemiological 
features of nontraumatic spontaneous subarachnoid hemorrhage in china: A 
nationwide hospital-based multicenter study. Chinese Medical Journal, 130(7), 
776-781.  
no Este estudio se realizó para investigar las 
características epidemiológicas de la HSA 





Starke, R.M., Crowley, R.W., Maltenfort, M., Jabbour, P.M., Gonzalez, L.F., 
Tjoumakaris, S.I., Randazzo, C.G., Rosenwasser, R.H. & Dumont, A.S. 2012, 
"Moyamoya disorder in the United States", Neurosurgery, vol. 71, no. 1, pp. 93-
99. 
si Evaluar las tasas generales de ingresos, la 
demografía, los procedimientos y los resultados de 
los pacientes ingresados o diagnosticados con 
trastorno Moyamoya en los hospitales de EE. UU. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/22418580 
Takahashi, J.C., Iihara, K., Ishii, A., Watanabe, E., Ikeda, T. & Miyamoto, S. 2014, 
"Pregnancy-associated intracranial hemorrhage: results of a survey of 
neurosurgical institutes across Japan", Journal of stroke and cerebrovascular 
diseases: the official journal of National Stroke Association, vol. 23, no. 2, pp. 
e65-71. 
no Trata el accidente cerebrovascular hemorrágico 






Thanavaro, J.L., Nemani, N. & Price, H.I. 2013, "Moyamoya disease: a case of 
vanishing cerebral vessels", Journal of the American Association of Nurse 
Practitioners, vol. 25, no. 4, pp. 173-179. 
si El objetivo de este artículo es proporcionar una 
visión general de la enfermedad de Moyamoya 
(MMD) que incluye fisiopatología, epidemiología, 





Visser, J., Hukin, J., Sargent, M., Steinbok, P., Goddard, K. & Fryer, C. 2010, "Late 
mortality in pediatric patients with craniopharyngioma", Journal of neuro-
oncology, vol. 100, no. 1, pp. 105-111. 
no Este estudio retrospectivo investiga las causas y el 
momento de las muertes e informa la 
supervivencia global en este grupo de pacientes 
basado en la población. Se realizó una revisión de 
la historia clínica de todos los pacientes menores 
de 17 años, diagnosticados en BC con 








Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Wu, Y. H., Chang, F. C., Liang, M. L., Chen, H. H., Wong, T. T., Yen, S. H., et 
al. (2016). Incidence and long-term outcome of postradiotherapy 
moyamoya syndrome in pediatric patients with primary brain tumors: A 
single institute experience in taiwan. Cancer Medicine, 5(8), 2155-2160.  
si El objetivo fue investigar la incidencia y el 
resultado a largo plazo del síndrome de 
Moyamoya en pacientes pediátricos con 
tumores cerebrales primarios después de recibir 








Yamada, M., Fujii, K. & Fukui, M. 2005, "Clinical features and outcomes in 
patients with asymptomatic moyamoya disease--from the results of 
nation-wide questionnaire survey", No shinkei geka. Neurological surgery, 
vol. 33, no. 4, pp. 337-342. 









Yilmaz, E.Y., Pritz, M.B., Bruno, A., Lopez-Yunez, A. & Biller, J. 2001, 
"Moyamoya: Indiana University Medical Center experience", Archives of 
Neurology, vol. 58, no. 8, pp. 1274-1278. 
si Trata de que la enfermedad de Moyamoya 
generalmente se presenta con isquemia cerebral 




Yoshimatsu, J., Ikeda, T., Katsuragi, S., Minematsu, K., Toyoda, K., 
Nagatsuka, K., Naritomi, H., Miyamoto, S., Iihara, K., Yamamoto, H. & 
Ohno, Y. 2014, "Factors contributing to mortality and morbidity in 
pregnancy-associated intracerebral hemorrhage in Japan", The journal of 
obstetrics and gynaecology research, vol. 40, no. 5, pp. 1267-1273. 
no El objetivo de este estudio fue analizar las causas 
y los resultados de la hemorragia intracerebral 















5.10.- Enfermedad de Still del adulto 
 
Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Ahn, S. S., Yoo, B. W., Jung, S. M., Lee, S. W., Park, Y. B., 
& Song, J. J. (2017). Application of the 2016 
EULAR/ACR/PRINTO classification criteria for 
macrophage activation syndrome in patients with adult-
onset still disease. The Journal of Rheumatology, 44(7), 
996-1003.  
si El objetivo es evaluar la importancia clínica de los criterios de 
clasificación de la Liga Europea contra el Reumatismo (EULAR) / 
American College of Rheumatology (ACR) / Organización Internacional 
de Ensayos de Reumatología Pediátrica (PRINTO) para el síndrome de 
activación de macrófagos (MAS) en pacientes con enfermedad Still de 






Bae, C.B., Jung, J.Y., Kim, H.A. & Suh, C.H. 2015, "Reactive 
hemophagocytic syndrome in adult-onset Still disease: 
clinical features, predictive factors, and prognosis in 21 
patients", Medicine, vol. 94, no. 4, pp. e451. 
si El objetivo de este artículo es evaluar los hallazgos característicos, los 
factores predictivos y el pronóstico del síndrome hemofagocítico 






Colina, M., Govoni, M. & Trotta, F. 2009, "Fatal 
myocarditis in adult-onset Still disease with diffuse 
intravascular coagulation", Rheumatology international, 
vol. 29, no. 11, pp. 1355-1357. 
si En este documento, se informa del caso de un paciente con 
antecedentes familiares autoinmunes notables en el que la 
enfermedad de Still adulto comenzó con una coagulación intravascular 
difusa, probablemente desencadenada por un síndrome de activación 
de macrófagos, seguida de una miocarditis intersticial aguda, que 





Dalal, R. S., LeGolvan, M. P., Stachurski, D. R., & 
Goldberg, L. R. (2014). Epstein-barr virus associated 
hemophagocytic lymphohistiocytosis in a rheumatic 
patient receiving abatacept therapy. Rhode Island 
Medical Journal (2013), 97(8), 28-31.  
no Se presenta un caso único de linfohistiocitosis hemofagocítica 
asociada a virus Epstein-Barr en un paciente con artritis reumatoide 






Gavigan, G. & Beecker, J. 2014, "Reactive 
hemophagocytic syndrome in a patient with adult-onset 
Still disease", Journal of the American Academy of 
Dermatology, vol. 71, no. 3, pp. e77-8. 
si PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título se 
deduce que sí trata la patología. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/251281
33 
Gerfaud-Valentin, M., Maucort-Boulch, D., Hot, A., Iwaz, 
J., Ninet, J., Durieu, I., Broussolle, C. & Seve, P. 2014, 
"Adult-onset still disease: manifestations, treatment, 
outcome, and prognostic factors in 57 patients", 
Medicine, vol. 93, no. 2, pp. 91-99. 
si En este artículo se lleva a cabo un estudio observacional retrospectivo 
para describir una cohorte e identificar los factores pronósticos en la 








Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Huang, Z. H., Chiu, Y. C., Ho, L. L., Fan, H. L., & Lu, 
C. C. (2018). Acute appendicitis complicated with 
necrotizing fasciitis in a patient with adult-onset 
still's disease: A case report. Medicine, 97(5), 
e9794.  
si En este artículo se estudia el caso de un hombre 




Lee, J.Y., Hsu, C.K., Liu, M.F. & Chao, S.C. 2012, 
"Evanescent and persistent pruritic eruptions of 
adult-onset still disease: a clinical and pathologic 
study of 36 patients", Seminars in arthritis and 
rheumatism, vol. 42, no. 3, pp. 317-326. 
si El objetivo de este artículo es determinar las 
características clinicopatológicas de las 
erupciones evanescentes y persistentes 




Michel, M., Hayem, G., Rat, A.C., Meyer, O., 
Palazzo, E., Bletry, O. & Kahn, M.F. 1996, "Fatal 
infectious complications in 2 patients with adult 
onset Still disease", La Revue de medecine 
interne, vol. 17, no. 5, pp. 407-409. 
si En este artículo se divulgan dos casos de 
complicaciones infecciosas agudas fatales - 
neumonitis por legionella y absceso cerebral 
múltiple causado por Nocardia asteroides - en 
dos pacientes tratados por enfermedad still del 
adulto con corticosteroides y metotrexato 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/8763101 
Muta, T., & Yamano, Y. (2004). Fulminant 
hemophagocytic syndrome with a high 
interferon gamma level diagnosed as 
macrophage activation syndrome. International 
Journal of Hematology, 79(5), 484-487.  
si En este artículo se estudia el caso de una mujer 
de 26 años que muy probablemente padezca 




Sato, Y., Suzino, K., Suzuki, A., Fukasawa, N., 
Ouchi, Y., Yaguchi, T., et al. (2011). Case of 
primary cutaneous aspergillus caldioustus 
infection caused by nerve block therapy. Medical 
Mycology Journal, 52(3), 239-244.  
si 
En este artículo se estudia el caso de una mujer 














Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Sayah, A., & English, J. C., 3rd. (2005). Rheumatoid arthritis: A review of 
the cutaneous manifestations. Journal of the American Academy of 
Dermatology, 53(2), 191-209; quiz 210-2.  
no 
Este artículo habla de la artritis 
reumatoide pero no de la 
enfermedad Still del adulto 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/16021111 
Yamazato, Y., Kanesima, H., Arakaki, N., Yara, S., Miyara, T., Higa, F. & 
Saito, A. 2000, "Secondary amyloidosis in an autopsied case of adult 
onset Still disease", Nihon Naika Gakkai zasshi. The Journal of the 
Japanese Society of Internal Medicine, vol. 89, no. 1, pp. 137-138. 
si PUBMED no ofrece resumen, pero 
por el título se deduce que sí que 




Tabla 27. Artículos que ofrece PUBMED como resultado de la búsqueda literal de Enfermedad de Still del adulto. (Elaboración propia) 
Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Arch-Ferrer, J.E., Velazquez-Fernandez, D., Sierra-
Madero, J., Lopez-Karpovitch, X., Angeles-Angeles, A., 
Gamino, R. & Herrera, M.F. 2003, "Laparoscopic 
approach to fever of unknown origin", Surgical 
endoscopy, vol. 17, no. 3, pp. 494-497. 
no El objetivo de este estudio fue analizar la viabilidad, la seguridad y la tasa 




Bae, C.B., Jung, J.Y., Kim, H.A. & Suh, C.H. 2015, 
"Reactive hemophagocytic syndrome in adult-onset 
Still disease: clinical features, predictive factors, and 
prognosis in 21 patients", Medicine, vol. 94, no. 4, pp. 
e451. 
si Este estudio tuvo como objetivo evaluar los hallazgos característicos, los 
factores predictivos y el pronóstico del síndrome hemofagocítico reactivo 
en pacientes con enfermedad Still del adulto. Se evalúa 
retrospectivamente a 109 pacientes diagnosticados con enfermedad Still 
del adulto y se revisa sus datos clínicos y hallazgos de laboratorio, incluidos 
los resultados de la biopsia de 21 pacientes con enfermedad Still del adulto 







Benitez, L., Vila, S. & Mellado, R.H. 2010, "Hidden in 
plain sight: macrophage activation syndrome 
complicating Adult Onset Still's Disease", Boletin de la 
Asociacion Medica de Puerto Rico, vol. 102, no. 3, pp. 
79-82. 
si Se presenta a una mujer de 42 años con enfermedad Still del adulto en 
remisión que desarrolló HLH a pesar de recibir terapia con altas dosis de 









Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Benito, P., Fernandez, I., Perez-Carral, J.R., Fernandez, S., 
Cruceyra, G. & Menendez, C.L. 2012, "Secondary bladder 
amyloidosis: a new case report", Archivos Espanoles de 
Urologia, vol. 65, no. 7, pp. 699-702. 
si El objetivo de este artículo es informar un nuevo caso de 
amiloidosis vesical secundaria, siendo poco frecuente el 
involucramiento de la vejiga urinaria por amiloidosis sobre la 
base de muy pocas referencias en la literatura (se estima que 
el número de casos de amiloidosis vesical secundaria es 
alrededor de 30). El caso presentado aquí corresponde a la 
amiloidosis vesical secundaria en un paciente que padece la 




Blanco Garcia, F.J., Sanchez Blas, M. & Freire Gonzalez, 
M. 1999, "Histopathologic features of cerebral vasculitis 
associated with mycobacterium tuberculosis", Arthritis 
and Rheumatism, vol. 42, no. 2, pp. 383. 
no PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título 




Chvojka, J., Krouzecky, A., Radej, J., Sykora, R., 
Karvunidis, T., Novak, I. & Matejovic, M. 2009, "24-year 
old male with fever, multi-organ dysfunction and fast 
progressing ARDS", Vnitrni lekarstvi, vol. 55, no. 10, pp. 
991-994. 
si Se analiza el caso de un paciente de 24 años que la padece. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=24
-year+old+male+with+fever%2C+multi-
organ+dysfunction+and+fast+progressing+ARDS 
Colina, M., Govoni, M. & Trotta, F. 2009, "Fatal 
myocarditis in adult-onset Still disease with diffuse 
intravascular coagulation", Rheumatology international, 
vol. 29, no. 11, pp. 1355-1357. 
si En este documento, se informa el caso de un paciente con 
antecedentes familiares autoinmunes notables en el que la 






Debski, M., Stepniewski, P. & Wrobel, M. 2013, "Adult 
onset Still's disease as a diagnostics challenge in case of 
fever of unknown origin", Polski merkuriusz lekarski: 
organ Polskiego Towarzystwa Lekarskiego, vol. 34, no. 
199, pp. 45-48. 
si Aquí se presenta el caso de una mujer de 55 años con 
antecedentes de fiebre de algunos meses, debilidad progresiva 
y erupción cutánea macular de color salmón y que finalmente 




Dino, O., Provenzano, G., Giannuoli, G., Sciarrino, E., 
Pouyet, M. & Pagliaro, L. 1996, "Fulminant hepatic 
failure in adult onset Still's disease", The Journal of 
rheumatology, vol. 23, no. 4, pp. 784-785. 
si Se describe a una mujer de 44 años que desarrolló insuficiencia 
hepática aguda 2 meses después de presentar los síntomas de 









Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Domingues, R.B., da Gama, A.M., Caser, E.B., Musso, C. & Santos, 
M.C. 2003, "Disseminated cerebral thrombotic microangiopathy in 
a patient with adult's still disease", Arquivos de Neuro-Psiquiatria, 
vol. 61, no. 2A, pp. 259-261. 
si El objetivo de este informe es describir una 
microangiopatía trombótica diseminada fatal con 
compromiso renal, pancreático y cerebral en un 





Endoh, Y. & Atarashi, H. 2001, "Fever of unknown origin: Behcet's 
disease and adult still's disease", Journal of Nippon Medical School 
= Nippon Ika Daigaku zasshi, vol. 68, no. 6, pp. 534-537. 
si PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por 
el título se deduce que sí trata la patología. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/11744936 
Evensen, K.J. & Nossent, H.C. 2006, "Epidemiology and outcome of 
adult-onset Still's disease in Northern Norway", Scandinavian 
journal of rheumatology, vol. 35, no. 1, pp. 48-51. 
si Este estudio ha analizado la epidemiología, la 
presentación de la enfermedad y el resultado de 
enfermedad Still del adulto en una población estable 




Gavigan, G. & Beecker, J. 2014, "Reactive hemophagocytic 
syndrome in a patient with adult-onset Still disease", Journal of the 
American Academy of Dermatology, vol. 71, no. 3, pp. e77-8. 
si PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por 
el título se deduce que sí trata la patología. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/25128133 
Gerfaud-Valentin, M., Maucort-Boulch, D., Hot, A., Iwaz, J., Ninet, 
J., Durieu, I., Broussolle, C. & Seve, P. 2014, "Adult-onset still 
disease: manifestations, treatment, outcome, and prognostic 
factors in 57 patients", Medicine, vol. 93, no. 2, pp. 91-99. 
si En este estudio se lleva a cabo un estudio 
observacional retrospectivo para describir una cohorte 
e identificar los factores pronósticos en la enfermedad 
de Still del adulto 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/24646465 
Gianella, S., Schaer, D.J., Schwarz, U., Kurrer, M., Heppner, F.L., 
Fehr, J. & Seebach, J.D. 2008, "Retinal microangiopathy and rapidly 
fatal cerebral edema in a patient with adult-onset Still's disease 
and concurrent macrophage activation syndrome", American 
Journal of Hematology, vol. 83, no. 5, pp. 424-427. 
si En este estudio se presenta el caso de una mujer de 20 
















Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Gopal, M., Cohn, C.D., McEntire, M.R. & Alperin, J.B. 
2009, "Thrombotic thrombocytopenic purpura and 
adult onset Still's disease", The American Journal of the 
Medical Sciences, vol. 337, no. 5, pp. 373-376. 
si En este estudio se han observado varios fármacos y afecciones 
autoinmunes, como el lupus eritematoso sistémico, La 
enfermedad de Still del inicio del adulto y el síndrome 
antifosfolípido, en asociación con purpura trombocitopénica 
trombótica. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/19322066 
Gupta, D., Jagani, R., Mendonca, S. & Rathi, K.R. 2016, 
"Adult-onset Still's disease with myocarditis and 
hemophagocytic lymphohistiocytosis: Rare 
manifestation with fatal outcome", Indian journal of 
pathology & microbiology, vol. 59, no. 1, pp. 84-86. 
si En este artículo se informa de una manifestación inusual de 
enfermedad Still del adulto en un varón de 40 años que se 
presentó en el hospital en el que trabajan los autores con 
pirexia de origen desconocido y erupción cutánea de 3 





Hong, Y.H. & Lee, C.K. 2008, "A case of adult onset 
Still's disease with systemic inflammatory response 
syndrome complicated by fatal status epilepticus", 
Rheumatology international, vol. 28, no. 9, pp. 931-
933. 




Ishikawa, M., Masumoto, T., Oguni, T., Hyoudou, N., 
Michitaka, K., Horiike, N. & Onji, M. 1997, "A case of 
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E.R. & Tan, C.D. 2011, "Novel ophthalmic pathology in an autopsy 
case of autosomal dominant retinal vasculopathy with cerebral 
leukodystrophy", Journal of neuro-ophthalmology: the official 
journal of the North American Neuro-Ophthalmology Society, vol. 31, 
no. 1, pp. 20-24. 
no En este artículo se indica que la vasculopatía retinocerebral 
autosómica dominante con leucodistrofia cerebral (RVCL) es un 
síndrome neurovascular raro que causa vasculopatía retiniana y del 
sistema nervioso central a menudo reconocida como cambios de la 











Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Hayashi, M. 2009, "A 32-year-old female showing visual 
disturbance and developmental regression", No to hattatsu. 
Brain and development, vol. 41, no. 3, pp. 161-162. 
no PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título se deduce 





Hayashi, M. 2002, "Nine-year-old girl presenting familial 
occurrence of progressive developmental abnormalities 
with the white matter lesions", Neuropathology: official 
journal of the Japanese Society of Neuropathology, vol. 22, 
no. 4, pp. 350-352. 
no PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título se deduce 






Holmes, L., Cornes, M.J., Foldi, B., Miller, F. & Dabney, K. 
2011, "Clinical epidemiologic characterization of 
orthopaedic and neurological manifestations in children 
with leukodystrophies", Journal of pediatric orthopedics, vol. 
31, no. 5, pp. 587-593. 
no En este artículo se indica que las leucodistrofias son espectros de 
condiciones clínicas caracterizadas principalmente por anormalidades en 
la sustancia blanca del cerebro. Aunque esta condición se definió, el 
objetivo en este estudio fue caracterizar leucodistrofias por demografía, 







Hug, G., Schubert, W.K. & Soukup, S. 1973, "Treatment 
related observations in solid tissues, fibroblast cultured and 
amniotic fluid cells of type II glycogenosis, Hurler disease and 
metachromatic leukodystrophy", Birth defects original 
article series, vol. 9, no. 2, pp. 160-183. 
si PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título se deduce 







Kehrer, C., Blumenstock, G., Gieselmann, V., Krageloh-Mann, 
I. & German Leukonet 2011, "The natural course of gross 
motor deterioration in metachromatic leukodystrophy", 
Developmental medicine and child neurology, vol. 53, no. 9, 
pp. 850-855. 
si En este artículo se indica que el deterioro del motor es una característica 
clave en la leucodistrofia metacromática. La falta de datos sobre su curso 
natural impide la evaluación de intervenciones terapéuticas. Este estudio 




Maaswinkel-Mooij, P.D., Poorthuis, B.J., Hoogerbrugge, 
P.M., Brouwer, O.F. & Vossen, J.M. 1998, "Allogeneic bone 
marrow transplantation in the treatment of (lysosomal) 
storage diseases", Nederlands tijdschrift voor geneeskunde, 
vol. 142, no. 4, pp. 169-174. 
si Este artículo trata sobre el trasplante alogénico de medula ósea, y que se 












Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Macaulay, R.J., Lowry, N.J. & Casey, R.E. 1998, "Pathologic findings of 
multiple sulfatase deficiency reflect the pattern of enzyme deficiencies", 
Pediatric neurology, vol. 19, no. 5, pp. 372-376. 
si En este artículo se informa de un caso de deficiencia de sulfatasa 
múltiple. Los autores postulan que los cambios leucodistróficos 
leves pero las características sorprendentes similares a una 






Mahmood, A., Berry, J., Wenger, D.A., Escolar, M., Sobeih, M., Raymond, 
G. & Eichler, F.S. 2010, "Metachromatic leukodystrophy: a case of 
triplets with the late infantile variant and a systematic review of the 
literature", Journal of child neurology, vol. 25, no. 5, pp. 572-580. 
si En este artículo se indica que la leucodistrofia metacromática es 
un trastorno poco frecuente con gran variabilidad clínica. Y se 
divulga el primer caso de trillizos con la forma latente infantil de la 






Mallhi, K.K., Smith, A.R., DeFor, T.E., Lund, T.C., Orchard, P.J. & Miller, 
W.P. 2017, "Allele-Level HLA Matching Impacts Key Outcomes Following 
Umbilical Cord Blood Transplantation for Inherited Metabolic 
Disorders", Biology of blood and marrow transplantation: journal of the 
American Society for Blood and Marrow Transplantation, vol. 23, no. 1, 
pp. 119-125. 
si Se revisan los resultados de 106 primeros trasplantes de sangre del 
cordón umbilical consecutivos únicos para trastornos metabólicos 
hereditarios en la Universidad de Minnesota con respecto al 
emparejamiento alélico de impact disparidad alélica – unidad de 
sangre del cordón umbilical / receptor (HLA-A, -B, -C y -DRB1). Los 
diagnósticos primarios fueron síndrome de Hurler (41%), 
adrenoleucodistrofia cerebral (35%), leucodistrofia 








Martin, H.R., Poe, M.D., Provenzale, J.M., Kurtzberg, J., Mendizabal, A. & 
Escolar, M.L. 2013, "Neurodevelopmental outcomes of umbilical cord 
blood transplantation in metachromatic leukodystrophy", Biology of 
blood and marrow transplantation: journal of the American Society for 
Blood and Marrow Transplantation, vol. 19, no. 4, pp. 616-624. 
si En este artículo se indica que la leucodistrofia metacromática 
(MLD) es una enfermedad desmielinizante hereditaria que causa 
un deterioro neurológico progresivo, que conduce a una 
discapacidad motora grave, regresión del desarrollo, convulsiones, 






Martin, P.L., Carter, S.L., Kernan, N.A., Sahdev, I., Wall, D., Pietryga, D., 
Wagner, J.E. & Kurtzberg, J. 2006, "Results of the cord blood 
transplantation study (COBLT): outcomes of unrelated donor umbilical 
cord blood transplantation in pediatric patients with lysosomal and 
peroxisomal storage diseases", Biology of blood and marrow 
transplantation: journal of the American Society for Blood and Marrow 
Transplantation, vol. 12, no. 2, pp. 184-194. 
si En este informe, se evalúan los resultados del trasplante de sangre 
del cordón umbilical en 69 pacientes con enfermedades de 









Matzner, U., Matthes, F., Herbst, E., Lullmann-Rauch, R., Callaerts-Vegh, 
Z., D'Hooge, R., Weigelt, C., Eistrup, C., Fogh, J. & Gieselmann, V. 2007, 
"Induction of tolerance to human arylsulfatase A in a mouse model of 
metachromatic leukodystrophy", Molecular medicine (Cambridge, 
Mass.), vol. 13, no. 9-10, pp. 471-479. 
si En este artículo se indica que una deficiencia de arilsulfatasa A 
(ASA) causa leucodistrofia metacromática (MLD), un trastorno de 
almacenamiento lisosomal caracterizado por la acumulación de 










Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Perez-Atayde, A.R. 2013, "Diagnosis of mitochondrial 
neurogastrointestinal encephalopathy disease in gastrointestinal 
biopsies", Human pathology, vol. 44, no. 7, pp. 1440-1446. 
no En este artículo se analiza el caso de un niño de 14 años con encefalopatía 
neurogastrointestinal mitocondrial (MNGIE) que tenía una historia de fracaso 
prolongado y síntomas gastrointestinales que incluyen vómitos, dolor y 
diarrea, lo que lleva a una caquexia progresiva.  Las investigaciones para la 
leucodistrofia metacromática, la leucodistrofia suprarrenal y la leucodistrofia 
de células globoides fueron todas negativas.  
https://www.ncbi.nlm.nih.g
ov/pubmed/23453626 
Regis, S., Lualdi, S., Biffi, A., Sessa, M., Corsolini, F., Parenti, G. & 
Filocamo, M. 2006, "Somatic intragenic recombination of the 
arylsulfatase A gene in a metachromatic leukodystrophy patient", 
Molecular genetics and metabolism, vol. 89, no. 1-2, pp. 150-155. 
si En este artículo se analiza el caso de un paciente con leucodistrofia 
metacromática que portaba dos alelos adicionales de arilsulfatasa A (ARSA) 
además de los dos heredados. Los alelos adicionales surgieron de un evento 
de recombinación intragénica mitótica entre los alelos heredados, lo que 







Richards, J., Korgenski, E.K., Taft, R.J., Vanderver, A. & Bonkowsky, J.L. 
2015, "Targeted leukodystrophy diagnosis based on charges and yields 
for testing", American journal of medical genetics. Part A, vol. 167A, 
no. 11, pp. 2541-2543. 
si El objetivo de este artículo es determinar los cargos relacionados con la 
determinación del diagnóstico y el rendimiento general de las pruebas de 






Saute, J. A. M., Souza, C. F. M. de, Poswar, F. de O., Donis, K. C., 
Campos, L. G., Deyl, A. V. S.,… Jardim, L. B. (2016). Neurological 
outcomes after hematopoietic stem cell transplantation for 
cerebral X-linked adrenoleukodystrophy, late onset metachromatic 
leukodystrophy and Hurler syndrome. Arquivos de Neuro-Psiquiatria, 
74(12), 953–966. https://doi.org/10.1590/0004-282X20160155 
no 
El objetivo de este artículo es describir la supervivencia y los resultados 




Simanovsky, N., Ackerman, Z., Kiderman, A. & Fields, S. 1998, "Unusual 
gallbladder findings in two brothers with metachromatic 
leukodystrophy", Pediatric radiology, vol. 28, no. 9, pp. 706-708. 
si En este artículo se analiza el caso de dos hermanos con leucodistrofia 
metacromática, que presentaron complicaciones biliares poco frecuentes. 
Uno presentó obstrucción de la salida gástrica secundaria al agrandamiento 
de la vesícula biliar, que se trató mediante aspiración percutánea. Más tarde 
















Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Tinsa, F., Caillaud, C., Vanier, M.T., Bousnina, D., Boussetta, 
K. & Bousnina, S. 2010, "An unusual homozygous 
arylsulfatase: a pseudodeficiency in a metachromatic 
leukodystrophy Tunisian patient", Journal of child 
neurology, vol. 25, no. 1, pp. 82-86. 
si En este artículo se presenta el caso de un niño de 3 años que presentó una forma 






Waggoner, D.J. & Tan, C.A. 2011, "Expanding newborn 
screening for lysosomal disorders: opportunities and 
challenges", Developmental disabilities research reviews, 
vol. 17, no. 1, pp. 9-14. 
si En este artículo se indica que la detección del recién nacido, desde su 
implementación en la década de 1960, ha sido tradicionalmente exitosa en la 
reducción de la mortalidad y la discapacidad en niños con diferentes 
condiciones. Generalmente incluyen Fabry, Gaucher, Krabbe, MPSI, MPSII, 

























Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enalce web 
Berger, J., Gmach, M., Mayr, U., Molzer, B. & Bernheimer, 
H. 1999, "Coincidence of two novel arylsulfatase A alleles 
and mutation 459+1G>A within a family with 
metachromatic leukodystrophy: molecular basis of 
phenotypic heterogeneity", Human mutation, vol. 13, no. 
1, pp. 61-68. 
si En este artículo se indica que, en una familia con tres hermanos, 
uno desarrolló leucodistrofia metacromática tardía infantil clásica 
(LDM), mortal a los 5 años, Los otros dos hermanos y su padre, 
aparentemente sanos, presentaron valores de ARSA y GS dentro 
del rango de pacientes con LDM. El cribado de la mutación y el 
análisis de la secuencia revelaron la participación de tres 
mutaciones de ARSA diferentes que son la base molecular de la 






Bonkowsky, J.L., Nelson, C., Kingston, J.L., Filloux, F.M., 
Mundorff, M.B. & Srivastava, R. 2010, "The burden of 
inherited leukodystrophies in children", Neurology, vol. 75, 
no. 8, pp. 718-725. 
si El propósito de este estudio fue determinar la incidencia y los tipos 
más comunes de leucodistrofias hereditarias en una población, la 
mortalidad y el curso temporal de las muertes, las características 
neurológicas comunes en los pacientes y los costos de atención 
médica asociados con las leucodistrofias. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/2066036
4 
Bostantjopoulou, S., Katsarou, Z., Michelakaki, H. & Kazis, 
A. 2000, "Seizures as a presenting feature of late onset 
metachromatic leukodystrophy", Acta Neurologica 
Scandinavica, vol. 102, no. 3, pp. 192-195. 
si En este artículo se describe a 2 pacientes con epilepsia como una 
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Korgenski, E.K., Srivastava, R. & Bonkowsky, J.L. 2013, "National 
variation in costs and mortality for leukodystrophy patients in US 
children's hospitals", Pediatric neurology, vol. 49, no. 3, pp. 156-162.e1. 
si En este estudio los autores tienen como objetivo determinar la 
variación nacional en los costos para pacientes con leucodistrofia 






Coulter-Mackie, M.B., Rip, J., Ludman, M.D., Beis, J. & Cole, D.E. 1995, 
"Metachromatic leucodystrophy (MLD) in a patient with a constitutional 
ring chromosome 22", Journal of medical genetics, vol. 32, no. 10, pp. 
787-791. 
si PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título se 






Gruver, A.M., Schoenfield, L., Coleman, J.F., Hajj-Ali, R., Rodriguez, E.R. 
& Tan, C.D. 2011, "Novel ophthalmic pathology in an autopsy case of 
autosomal dominant retinal vasculopathy with cerebral 
leukodystrophy", Journal of neuro-ophthalmology: the official journal of 
the North American Neuro-Ophthalmology Society, vol. 31, no. 1, pp. 20-
24. 
no En este artículo se indica que la vasculopatía retinocerebral 
autosómica dominante con leucodistrofia cerebral (RVCL) es un 
síndrome neurovascular raro que causa vasculopatía retiniana y 
del sistema nervioso central a menudo reconocida como cambios 
de la sustancia blanca que potencian el contraste o 






Hayashi, M. 2009, "A 32-year-old female showing visual disturbance and 
developmental regression", No to hattatsu. Brain and development, vol. 
41, no. 3, pp. 161-162. 
no PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título se 






Hayashi, M. 2002, "Nine-year-old girl presenting familial occurrence of 
progressive developmental abnormalities with the white matter 
lesions", Neuropathology: official journal of the Japanese Society of 
Neuropathology, vol. 22, no. 4, pp. 350-352. 
no PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título se 







Holmes, L., Cornes, M.J., Foldi, B., Miller, F. & Dabney, K. 2011, "Clinical 
epidemiologic characterization of orthopaedic and neurological 
manifestations in children with leukodystrophies", Journal of pediatric 
orthopedics, vol. 31, no. 5, pp. 587-593. 
no En este artículo se indica que las leucodistrofias son espectros de 
condiciones clínicas caracterizadas principalmente por 
anormalidades en la sustancia blanca del cerebro. Aunque esta 
condición se definió, el objetivo en este estudio fue caracterizar 
leucodistrofias por demografía, historia familiar, manifestaciones 











Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enalce web 
Hug, G., Schubert, W.K. & Soukup, S. 1973, "Treatment related 
observations in solid tissues, fibroblast cultured and amniotic fluid 
cells of type II glycogenosis, Hurler disease and metachromatic 
leukodystrophy", Birth defects original article series, vol. 9, no. 2, pp. 
160-183. 
si PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título se 








Kehrer, C., Blumenstock, G., Gieselmann, V., Krageloh-Mann, I. & 
German Leukonet 2011, "The natural course of gross motor 
deterioration in metachromatic leukodystrophy", Developmental 
medicine and child neurology, vol. 53, no. 9, pp. 850-855. 
si En este artículo se indica que el deterioro del motor es una 
característica clave en la leucodistrofia metacromática. La falta de 
datos sobre su curso natural impide la evaluación de intervenciones 
terapéuticas. Este estudio tuvo como objetivo proporcionar datos 
sobre la disminución del motor en leucodistrofia metacromática. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pub
med/21707604 
Maaswinkel-Mooij, P.D., Poorthuis, B.J., Hoogerbrugge, P.M., 
Brouwer, O.F. & Vossen, J.M. 1998, "Allogeneic bone marrow 
transplantation in the treatment of (lysosomal) storage diseases", 
Nederlands tijdschrift voor geneeskunde, vol. 142, no. 4, pp. 169-
174. 
si Este artículo trata sobre el traspalnte alogénico de medula ósea, y que 
se analizaron varios casos de pacientes con diversas patologías entre 
ellas la laeucodistrofia metacromática. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pub
med/9557021 
Mahmood, A., Berry, J., Wenger, D.A., Escolar, M., Sobeih, M., 
Raymond, G. & Eichler, F.S. 2010, "Metachromatic leukodystrophy: 
a case of triplets with the late infantile variant and a systematic 
review of the literature", Journal of child neurology, vol. 25, no. 5, 
pp. 572-580. 
si En este artículo se indica que la leucodistrofia metacromática es un 
trastorno poco frecuente con gran variabilidad clínica. Y se divulga el 
primer caso de trillizos con la forma latente infantil de la enfermedad 
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leukodystrophy", Biology of blood and marrow transplantation: 
journal of the American Society for Blood and Marrow 
Transplantation, vol. 19, no. 4, pp. 616-624. 
si En este artículo se indica que la leucodistrofia metacromática (MLD) 
es una enfermedad desmielinizante hereditaria que causa un 
deterioro neurológico progresivo, que conduce a una discapacidad 
motora grave, regresión del desarrollo, convulsiones, ceguera, sordera 
y muerte. La enfermedad se presenta como una forma tardía-infantil, 
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Vegh, Z., D'Hooge, R., Weigelt, C., Eistrup, C., Fogh, J. & Gieselmann, 
V. 2007, "Induction of tolerance to human arylsulfatase A in a mouse 
model of metachromatic leukodystrophy", Molecular medicine 
(Cambridge, Mass.), vol. 13, no. 9-10, pp. 471-479. 
si En este artículo se indica que una deficiencia de arilsulfatasa A (ASA) 
causa leucodistrofia metacromática (MLD), un trastorno de 
almacenamiento lisosomal caracterizado por la acumulación de 
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& Filocamo, M. 2006, "Somatic intragenic recombination of 
the arylsulfatase A gene in a metachromatic leukodystrophy 
patient", Molecular genetics and metabolism, vol. 89, no. 1-2, 
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si En este artículo se analiza el caso de un paciente con leucodistrofia 
metacromática que portaba dos alelos adicionales de arilsulfatasa A 
(ARSA) además de los dos heredados. Los alelos adicionales surgieron de 
un evento de recombinación intragénica mitótica entre los alelos 






Richards, J., Korgenski, E.K., Taft, R.J., Vanderver, A. & 
Bonkowsky, J.L. 2015, "Targeted leukodystrophy diagnosis 
based on charges and yields for testing", American journal of 
medical genetics. Part A, vol. 167A, no. 11, pp. 2541-2543. 
si El objetivo de este artículo es determinar los cargos relacionados con la 
determinación del diagnóstico y el rendimiento general de las pruebas de 







Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enalce web 
Simanovsky, N., Ackerman, Z., Kiderman, A. & Fields, S. 
1998, "Unusual gallbladder findings in two brothers with 
metachromatic leukodystrophy", Pediatric radiology, vol. 
28, no. 9, pp. 706-708. 
si En este artículo se analiza el caso de dos hermanos con leucodistrofia 
metacromática, que presentaron complicaciones biliares poco frecuentes. 
Uno presentó obstrucción de la salida gástrica secundaria al agrandamiento 
de la vesícula biliar, que se trató mediante aspiración percutánea. Más tarde 
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K. & Bousnina, S. 2010, "An unusual homozygous 
arylsulfatase: a pseudodeficiency in a metachromatic 
leukodystrophy Tunisian patient", Journal of child 
neurology, vol. 25, no. 1, pp. 82-86. 
si En este artículo se presenta el caso de un niño de 3 años que presentó una 
forma grave de leucodistrofia metacromática infantil tardía. Se encontró que 
este paciente era homocigoto para la pseudodeficiencia de arilsulfatasa A. 
Esta condición es rara y puede conducir a una enfermedad grave. El 















5.15.- Lipogranulomatosis de Farber 
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Ahmad, A., Mazhar, A.U. & Anwar, M. 2009, "Farber disease: a 
rare neurodegenerative disorder", Journal of the College of 
Physicians and Surgeons--Pakistan: JCPSP, vol. 19, no. 1, pp. 
67-68. 
si En este artículo se analiza el caso de un bebé varón de dos años y medio con 
enfermedad de Farber, que es una mucolipidosis neurodegenerativa rara.  
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pu
bmed/19149988 
Akhunov, V. S., Gargaun, S. S., & Krasnopolskaya, X. D. (1995). 
First-trimester enzyme exclusion of farber disease using a 
micromethod with [3H] ceramide. Journal of Inherited 
Metabolic Disease, 18(5), 616-619. 
si 
En este artículo se estudia el caso de un paciente con enfermedad de Farber se 
diagnosticó en un paciente con características típicas y acumulación de ceramida 
en nódulos lipogranulomatosos.  
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pu
bmed/8598643?dopt=abstract 
Al Jasmi, F. 2012, "A novel mutation in an atypical presentation 
of the rare infantile Farber disease", Brain & development, vol. 
34, no. 6, pp. 533-535. 
si En este artículo se describe el caso de una mujer de 2 años, producto de una 
unión de Emirati no consanguínea, que estaba bastante bien hasta los 8 meses 
de edad cuando se presentó con retraso del desarrollo, retraso en el desarrollo 
con relativa preservación de la función cognitiva, punto rojo cereza, articulación 
dolorosa, limitación progresiva del movimiento articular y ronquera de la voz. El 
hermano del paciente murió con una presentación similar y la biopsia del nervio 
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Xiong, Z.J., Prive, G.G., Simonaro, C.M., Casas, J., Fabrias, G., 
Schuchman, E.H., Turner, P.V., Hakem, R., Levade, T. & Medin, 
J.A. 2013, "Systemic ceramide accumulation leads to severe 
and varied pathological consequences", EMBO molecular 
medicine, vol. 5, no. 6, pp. 827-842. 
si En este artículo se indica que la enfermedad de Farber (FD) es un trastorno 
hereditario grave del metabolismo de los lípidos que se caracteriza por una 
actividad deficiente de la ceramidasa ácida lisosómica (ACDasa), que produce la 
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K., Levade, T. & Ribeiro, M.G. 2013, "Molecular basis of acid 
ceramidase deficiency in a neonatal form of Farber disease: 
identification of the first large deletion in ASAH1 gene", 
Molecular genetics and metabolism, vol. 109, no. 3, pp. 276-
281. 
si En este artículo, se estudiaron los fibroblastos cultivados de un paciente de 
Farber con la rara forma neonatal de la enfermedad de Farber para dilucidar las 








Antonarakis, S. E., Valle, D., Moser, H. W., Moser, A., Qualman, 
S. J., & Zinkham, W. H. (1984). Phenotypic variability in siblings 
with farber disease. The Journal of Pediatrics, 104(3), 406-409. 
si 
En Pubmed no hay resumen de este artículo, pero por el título se puede deducir 
que sí que trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pu
bmed/6423791?dopt=abstract 
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E. (1998). Degradation of blood group A glycolipid A-6-2 by normal and 
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si En este artículo los autores describen un caso de lipogranulomatosis diseminada 
(enfermedad de Farber) que se presenta como hidropesía fetal no inmune. Esta 







Kim, S.Y., Choi, S.A., Lee, S., Lee, J.S., Hong, C.R., Lim, B.C., 
Kang, H.J., Kim, K.J., Park, S.H., Choi, M. & Chae, J.H. 2016, 
"Atypical presentation of infantile-onset farber disease with 
novel ASAH1 mutations", American journal of medical 
genetics. Part A, vol. 170, no. 11, pp. 3023-3027. 
si En este artículo se describe a un paciente con enfermedad de Farber con 
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otro (un feto) con enfermedad de Farber, que muestran la 




Levade, T., Moser, H.W., Fensom, A.H., Harzer, K., Moser, A.B. & Salvayre, R. 1995, 
"Neurodegenerative course in ceramidase deficiency (Farber disease) correlates 
with the residual lysosomal ceramide turnover in cultured living patient cells", 
Journal of the neurological sciences, vol. 134, no. 1-2, pp. 108-114. 
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almacenamiento lisosomal (LSD) causado por una deficiencia de la actividad de 
la ceramidasa ácida (AC) y la posterior acumulación de ceramida. Actualmente, 
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si En este artículo se presenta el caso de una neonatal prematura de 29 semanas de 
gestación con hidropesía fetal grave que falleció 3 días después del nacimiento como 
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así como granulomas múltiples, de tamaño hasta la cabeza de alfiler, en la superficie 
del hígado, el bazo y los pulmones. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubme
d/8650144 
Schulze, H., Schepers, U. & Sandhoff, K. 2007, 
"Overexpression and mass spectrometry analysis 
of mature human acid ceramidase", Biological 
chemistry, vol. 388, no. 12, pp. 1333-1343. 
si En este estudio se indica que la ceramidasa ácida humana cataliza el último paso de la 
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sobreexpresión y el procesamiento de la ceramidasa ácida humana recombinante en 
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si En este artículo se presenta un estudio de terapia génica preclínica 
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En este artículo se estudió la síntesis de glucosilfosfingosina (GlcSph), un glucosilceramida 
(GlcCer) análogo desprovisto de ácidos grasos, en fibroblastos cultivados mediante el uso de 
conduritol beta epóxido (CBE), un inhibidor de beta-glucosidasa, y 1-fenil-2-decanoylamino-3 -
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W. L., & Moser, H. W. (2000). Bone marrow 
transplantation for infantile ceramidase deficiency (farber 
disease). Bone Marrow Transplantation, 26(3), 357-363. 
si 
En este artículo se realiza un trasplante alogénico de médula ósea (TMO) de una hermana 
heterocigota HLA-idéntica en una mujer de 9,5 meses con enfermedad de Farber mínimamente 
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Aydinli, N., et al. (2018). Spinal muscular atrophy with 
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En este artículo se divulga un caso de una muchacha de 13.5 años con atrofia muscular espinal 
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deficiency. Scientific Reports, 8(1), 1808-018-20052-6. 
si 
En este artículo se comenta que la enfermedad de Farber (FD) es un desorden de 
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pulmonary function in a mouse model of acid ceramidase 
deficiency. American Journal of Physiology.Lung Cellular 
and Molecular Physiology, 314(3), L406-L420. 
si 
En este estudio, mostramos un deterioro significativo en la función pulmonar, incluido un bajo 
cumplimiento y una mayor resistencia de las vías respiratorias en un modelo de ratón con 
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Pathological Anatomy and Histopathology, 420(3), 281-
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si 
En este artículo se informa de un caso de enfermedad de Farber y se revisa la patología 
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D., Moser, A., et al. (2000). Human acid ceramidase gene: 
Novel mutations in farber disease. Molecular Genetics and 
Metabolism, 70(4), 301-309. 
si 
En este artículo se comenta que, para comprender los mecanismos moleculares de la 
patogénesis de la enfermedad de Farber, aislamos y caracterizamos un gen de AC humano de 
longitud completa, cartografiamos su ubicación cromosómica, determinamos la expresión 
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by mutations in ASAH1. American Journal of Human 
Genetics, 91(1), 5-14. 
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A través del análisis de ligamiento, el mapeo de homocigosidad y la secuenciación del exoma en 
tres familias SMA-PME (Atrofia muscular espinal infantil relacionada con la epilepsia mioclónica 
progresiva) no relacionadas, identificamos una mutación sin sentido homocigótica (c.125C> T 
[p. Thr42Met]) en el exón 2 de ASAH1 en los niños afectados de dos familias y la misma mutación 
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sectional quantitative analysis of the natural history of farber disease: An ultra-
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Genetics in Medicine : Official Journal of the American College of Medical Genetics,  
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En este artículo se analizan cuantitativamente los casos publicados con 
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enfermedad de Krabbe, las enfermedades A y B de Niemann-Pick, la 
enfermedad de Farber, las gangliosidosis GM1 y las gangliosidosis GM2, y 
describen las herramientas actualmente disponibles para su estudiar. Este 
artículo es parte de un número especial titulado Herramientas para 
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rare infantile Farber disease", Brain & development, vol. 34, no. 6, pp. 
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si En este artículo se indica que la enfermedad de Farber (FD) es un 
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Alves, M.Q., Le Trionnaire, E., Ribeiro, I., Carpentier, S., Harzer, K., 
Levade, T. & Ribeiro, M.G. 2013, "Molecular basis of acid ceramidase 
deficiency in a neonatal form of Farber disease: identification of the first 
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si En este artículo, se estudiaron los fibroblastos cultivados de un 
paciente de Farber con la rara forma neonatal de la enfermedad 
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3542-3547. 
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una de varias enzimas responsables de la degradación de la 
ceramida en células de mamíferos. Como tal, la aCDasa regula 
los niveles intracelulares de la ceramida lipídica bioactiva. Una 
deficiencia hereditaria de actividad de aCDasa da como 
resultado la enfermedad de Farber (FD), también llamada 
lipogranulomatosis, que se caracteriza por la acumulación de 
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si En este artículo se analiza el caso de Un niño de 30 meses de 
edad con enfermedad de Farber desarrolló nistagmo 12 meses 
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Younes, B., Albakheet, A., Tulba, S. & Kaya, N. 2012, "Novel V97G 
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si En este artículo se analizan los casos de dos hermanos con 
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si En este artículo se analiza el caso de un niño con una 
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ceramidase deficiency associated with spinal muscular atrophy 
with progressive myoclonic epilepsy", Neuromuscular disorders: 
NMD, vol. 25, no. 12, pp. 959-963. 
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resumido la literatura mundial relacionada con la inyección subrepticia 





Jarisch, A., Steward, C.G., Sorensen, J., Porto, L., Kieslich, M., 
Klingebiel, T. & Bader, P. 2014, "Odontoid infiltration and spinal 
compression in Farber Disease: reversal by haematopoietic stem cell 
transplantation", European journal of pediatrics, vol. 173, no. 10, pp. 
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que se revirtió después del control a largo plazo logrado mediante el 






Jenkins, R.W., Clarke, C.J., Canals, D., Snider, A.J., Gault, C.R., 
Heffernan-Stroud, L., Wu, B.X., Simbari, F., Roddy, P., Kitatani, K., 
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ZETTERSTROM, R. 1958, "Disseminated lipogranulomatosis 
(Farber's disease)", Acta paediatrica, vol. 47, no. 5, pp. 501-
510. 
si PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título se deduce que 









5.16.- Monocromatismo de conos azules 
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son clínicamente indistinguibles. La tomografía de coherencia óptica (OCT) mostró 
el patrón de reflectividad foveal característico de acromatopsia. Este diagnóstico 
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había una pérdida parcial de fotorreceptores a través de la retina central. 
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El objetivo de este artículo es realizar una evaluación fenotípica de 
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monochromatism. Investigative Ophthalmology & Visual Science, 35(9), 3556-3560. 
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El propósito de este artículo es que, aunque se han detectado alteraciones 
en la visión del color y cambios de ERG en los portadores del 
monocromatismo de cono azul (BCM), no se han identificado anomalías en 
el movimiento ocular. Se analizaron los movimientos oculares cuantitativos 
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achromatopsia. Graefe's Archive for Clinical and Experimental Ophthalmology = 
Albrecht Von Graefes Archiv Fur Klinische Und Experimentelle Ophthalmologie, 
232(7), 392-401. 
si 
En este artículo se analizan los registros simultáneos de movimiento de ojos 
y cabeza de 16 pacientes con RM y tres pacientes con BCM 






Hlavata, L., Dudakova, L., Trkova, M., Soldatova, I., Skalicka, P., Kousal, B., et al. 
(2016). Preimplantation genetic diagnosis and monogenic inherited eye diseases. 
[Preimplantacni geneticka diagnostika a dedicna onemocneni oka] Ceska a 
Slovenska Oftalmologie: Casopis Ceske Oftalmologicke Spolecnosti a Slovenske 
Oftalmologicke Spolecnosti, 72(5), 167-171. 
no 
El propósito de este artículo es proporcionar una visión general de los 
trastornos oculares para los cuales se ha llevado a cabo el diagnóstico 






Horiguchi, M., Miyake, Y., Kondo, M., Suzuki, S., Tanikawa, A., & Koo, H. M. (1995). 
Blue light-emitting diode built-in contact lens electrode can record human S-cone 
electroretinogram. Investigative Ophthalmology & Visual Science, 36(8), 1730-1732. si 
El propósito de este artículo es desarrollar un electrodo de lente de contacto 
con un diodo emisor de luz (LED) azul incorporado para registrar el 
electrorretinograma del electrorretinograma de cono de onda corta (cono 






Kellner, U., Wissinger, B., Tippmann, S., Kohl, S., Kraus, H., & Foerster, M. H. (2004). 
Blue cone monochromatism: Clinical findings in patients with mutations in the 
red/green opsin gene cluster. Graefe's Archive for Clinical and Experimental 
Ophthalmology = Albrecht Von Graefes Archiv Fur Klinische Und Experimentelle 
Ophthalmologie, 242(9), 729-735. 
no 
En nueve pacientes varones con disfunción congénita del cono (una familia, 
seis casos únicos, rango de edad: 9-55 años), se confirmaron las mutaciones 
en el grupo de genes rojo / verde opsina. Los hallazgos clínicos se analizaron 
retrospectivamente. En una familia y tres casos únicos, se encontró un solo 






Kerrison, J. B., Vagefi, M. R., Barmada, M. M., & Maumenee, I. H. (1999). Congenital 
motor nystagmus linked to Xq26-q27. American Journal of Human Genetics, 64(2), 
600-607. 
si 
Para este artículo, tres familias con CMN (nistagmo motor congénito) 
heredadas en un patrón X-linked, irregularmente dominante, fueron 
investigadas con análisis de ligamiento y gen candidato. La penetrancia 
entre portadoras obligadas fue del 54%. La evaluación de marcadores en la 
región de los genes para OA (albinismo ocular), CSNB (ceguera nocturna 
estacionaria congénita) y BCM ligados a X no reveló ninguna evidencia de 












Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Kohl, S. (2009). Genetic causes of hereditary cone and cone-rod 
dystrophies. [Genetische Ursachen erblicher Erkrankungen der 
Zapfen-Photorezeptoren] Der Ophthalmologe: Zeitschrift Der 
Deutschen Ophthalmologischen Gesellschaft, 106(2), 109-115. si 
Este artículo tiene como objetivo revisar el conocimiento actual de los genes y las 
mutaciones involucradas en estos trastornos raros que afectan principalmente al 
sistema de fotorreceptores de cono. Para eso, los autores hicieron búsquedas de 
literatura y bases de datos y un resumen de nuestros propios análisis genéticos 
moleculares en pacientes afectados por acromatopsia, monocromatismo de cono azul y 





Kohl, S., & Hamel, C. P. (2011). Clinical utility gene card for: Blue cone 
monochromatism. European Journal of Human Genetics: EJHG, 19(6), 
10.1038/ejhg.2010.232. Epub 2011 Jan 26. si 
En Pubmed no hay resumen de este artículo, pero por el título se puede deducir que sí 





Kurent, A., Stirn-Kranjc, B., & Brecelj, J. (2015). Electroretinographic 
characteristics in children with infantile nystagmus syndrome and 
early-onset retinal dystrophies. European Journal of Ophthalmology, 
25(1), 33-42. no 
El propósito de este artículo es diferenciar las distrofias retinianas de inicio temprano 
sobre la base de las características del electrorretinograma (ERG) en niños con síndrome 
de nistagmo infantil (INS). Treinta y siete niños con INS y distrofias de retina de aparición 
temprana se incluyeron, con diagnóstico según los hallazgos clínicos y de ERG. Se usaron 
tres protocolos ERG según la edad del niño y se siguieron 17 niños con 2 protocolos: 27 
(promedio 2,1 años) se registraron con electrodos cutáneos para estimulación flash, 16 
(promedio 6,5 años) con electrodos cutáneos para estimulación de campo completo, y 





Ladekjaer-Mikkelsen, A. S., Rosenberg, T., & Jorgensen, A. L. (1996). A 
new mechanism in blue cone monochromatism. Human Genetics, 
98(4), 403-408. si 
En este artículo se describe un caso clínico de BCM causado por una nueva mutación en 
la que se eliminó el exón 4 de un gen de pigmento rojo aislado. El hallazgo representa la 





Lorenz, B., Wegscheider, E., Hamel, C., Preising, M. N., & Stieger, K. 
(2017). Spatially resolved spectral sensitivities as a potential read-out 
parameter in clinical gene therapeutic trials. Ophthalmic Research, 
58(4), 194-202. 
no 
Para este artículo se analiza una muestra de 3 sujetos sanos, 6 pacientes con deficiencia 
de RPE65 (edades comprendidas entre 11 y 45 años) y 3 pacientes con trastornos de 
disfunción del cono se sometieron a pruebas de sensibilidad espectral (SST) en 
condiciones de adaptación a la luz y la oscuridad utilizando un perímetro modificado 





Luo, X., Cideciyan, A. V., Iannaccone, A., Roman, A. J., Ditta, L. C., 
Jennings, B. J., et al. (2015). Blue cone monochromacy: Visual function 
and efficacy outcome measures for clinical trials. PloS One, 10(4), 
e0125700. 
si 
Para este artículo se analizaron los casos de varios pacientes con BCM (n = 25, edades 5-
72) se estudiaron con perimetría cromática estática y cinética, pruebas de sensibilidad 
de campo completo y grabaciones de movimientos oculares. La visión en la fóvea y 











Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Maguire, J., Parry, N. R. A., Kremers, J., Murray, I. J., & McKeefry, D. 
(2018). Human S-cone electroretinograms obtained by silent 
substitution stimulation. Journal of the Optical Society of America. A, 
Optics, Image Science, and Vision, 35(4), B11–B18. 
no 
Usamos estímulos de sustitución silenciosa triple para caracterizar 




Michaelides, M., Hunt, D. M., & Moore, A. T. (2004). The cone 
dysfunction syndromes. The British Journal of Ophthalmology, 88(2), 
291-297. no 
El objetivo de este trabajo es revisar el conocimiento actual relacionado con los 
síndromes de disfunción del cono, con la discusión de los diversos fenotipos, los 





Michaelides, M., Johnson, S., Simunovic, M. P., Bradshaw, K., Holder, G., 
Mollon, J. D., et al. (2005). Blue cone monochromatism: A phenotype and 
genotype assessment with evidence of progressive loss of cone function 
in older individuals. Eye (London, England), 19(1), 2-10. 
si 
El objetivo de este artículo es realizar una evaluación clínica y psicofísica detallada 
de los miembros de tres familias británicas afectadas con monocromatismo de cono 





Moskowitz, A., Hansen, R. M., Akula, J. D., Eklund, S. E., & Fulton, A. B. 
(2009). Rod and rod-driven function in achromatopsia and blue cone 
monochromatism. Investigative Ophthalmology & Visual Science, 50(2), 
950-958. 
si 
El objetivo de este artículo es evaluar el fotorreceptor de la vara y la función 
retiniana posreceptor en pacientes pediátricos con acromatopsia (ACHR) y 
monocromatismo de cono azul (BCM) utilizando procedimientos 





Ohmi, G., Gottlob, I., Wizov, S. S., & Reinecke, R. D. (1999). Rod 
monochromatism and blue cone monochromatism: Pupillary, 
accommodative and convergence reactions to darkness. Binocular 
Vision & Strabismus Quarterly, 14(4), 291-298. si 
El objetivo de este artículo es dilucidar el mecanismo de la constricción pupilar 
paradójica a la oscuridad (PPCD) y las características clínicas que facilitan este 
fenómeno. Se estudiaron seis monocromas de varilla, tres monocromáticas de cono 
azul, tres portadoras de BCM obligatorias y diez controles de igual edad. Las 
respuestas pupilares, las refracciones y las posiciones de los ojos se midieron con un 
refractómetro de infrarrojos, con y sin iluminación de la sala de fondo, mientras se 






Orosz, O., Rajta, I., Vajas, A., Takacs, L., Csutak, A., Fodor, M., et al. 
(2017). Myopia and late-onset progressive cone dystrophy associate to 
LVAVA/MVAVA exon 3 interchange haplotypes of opsin genes on 
chromosome X. Investigative Ophthalmology & Visual Science, 58(3), 
1834-1842. 
no 
En este artículo, describiremos una nueva correlación genotipo-fenotipo atribuida a 
los raros haplotipos de intercambio del exón 3 presentes simultáneamente en los 
genes opsina sensibles a la longitud de onda media y larga (genes L-y opsina-M). Se 












Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Pieh, C., Simonsz-Toth, B., & Gottlob, I. (2008). 
Nystagmus characteristics in congenital stationary 
night blindness (CSNB). The British Journal of 
Ophthalmology, 92(2), 236-240. 
no 
El objetivo de este artículo es analizar las características del nistagmo en pacientes con ceguera nocturna 





Pinckers, A. (1992). Berson test for blue cone 
monochromatism. International Ophthalmology, 
16(3), 185-186. si 






Poloschek, C. M., & Kohl, S. (2010). Achromatopsia. 
[Achromatopsie] Der Ophthalmologe: Zeitschrift Der 
Deutschen Ophthalmologischen Gesellschaft, 107(6), 
571-80; quiz 581-2. 
no 
En este artículo se comenta que las enfermedades de cono hereditario se manifiestan como trastornos 
progresivos o estacionarios. Entre los trastornos del cono estacionario, la acromatopsia autosómica 






Rossi, E. A., Achtman, R. L., Guidon, A., Williams, D. 
R., Roorda, A., Bavelier, D., et al. (2013). Visual 
function and cortical organization in carriers of blue 
cone monochromacy. PloS One, 8(2), e57956. 
si 
En este artículo se comenta que los portadores de monocroma de cono azul tienen menos fotorreceptores 
de cono de lo normal. Y se examina cómo esta alteración a nivel de la retina afecta la función visual y la 
organización cortical en estos individuos. La resolución visual y la sensibilidad al contraste se midieron en 
el lugar de fijación retinal preferido y se probó la resolución visual en dos ubicaciones excéntricas (2,5 ° y 





Sadowski, B., & Zrenner, E. (1994). Differential 
diagnosis of cone dystrophies. 
[Differentialdiagnostik der Zapfendystrophien] Der 
Ophthalmologe: Zeitschrift Der Deutschen 
Ophthalmologischen Gesellschaft, 91(6), 719-729. 
si 
En este artículo se compararon los hallazgos electrofisiológicos y psicofísicos registrados en 70 pacientes 
con tres enfermedades hereditarias del sistema de conos: monocromatismo de cono azul, distrofia de 
conos y conos y distrofia de cono selectiva. El monocromatismo del cono azul se distingue de las otras dos 
enfermedades por una reducción de la agudeza visual desde la infancia, sin progresión y con un modo de 





Scoles, D., Flatter, J. A., Cooper, R. F., Langlo, C. S., 
Robison, S., Neitz, M., et al. (2016). Assessing 
photoreceptor structure associated with ellipsoid 
zone disruptions visualized with optical coherence 
tomography. Retina (Philadelphia, Pa.), 36(1), 91-
103. 
si 
El propósito de este artículo es comparar imágenes de interrupciones de la capa de fotorreceptores 
obtenidas con tomografía de coherencia óptica (OCT) y óptica de exploración óptica de escaneo 
adaptativo (AOSLO) en una variedad de estados patológicos. Cinco sujetos con disrupción de zona 
elipsoide fotorreceptora según OCT y diagnóstico clínico de traumatismo ocular cerrado de globo cerrado 
(n = 2), telangiectasia macular tipo 2 (n = 1), monocromía de cono azul (n = 1) o cono-varilla distrofia (n = 
1) fueron incluidos. Las imágenes se adquirieron dentro y alrededor de las lesiones de los fotorreceptores 












Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Sobol, W. M., Kimura, A. E., Kardon, R. H., & Thompson, H. S. 
(1991). Pupillary constriction to darkness in a patient with 
blue-cone monochromatism. Journal of Clinical Neuro-
Ophthalmology, 11(1), 53-54. 
si 
Un paciente masculino de 17 años presentó fotofobia bilateral, visión deficiente del color, 
agudeza visual de 20 / 80-20 / 200, nistagmo y mostró fondo de ojo normal. La 
electrorretinografía reveló evidencia de monocromatismo de cono azul. Este paciente mostró 





Terasaki, H., & Miyake, Y. (1992). Japanese family with blue 
cone monochromatism. Japanese Journal of Ophthalmology, 
36(2), 132-141. si 
En este artículo se ha estudiado la visión del color y la función ocular de tres miembros de una 





Terasaki, H., & Miyake, Y. (1992). The properties of visual 
functions and familial analysis in blue cone monochromatism. 
Nippon Ganka Gakkai Zasshi, 96(4), 523-530. 
si 
En este artículo se analiza el caso de una familia japonesa con BCM y estudiamos los hallazgos 
oculares de tres miembros afectados y un portador femenino. Dos de los tres miembros 
afectados mostraron propiedades únicas de BCM en sus funciones visuales, incluida la visión del 
color y el ERG. Un miembro afectado, un hermano de su madre (43 años), mostró una visión 
cromática acromática. Tenía retinopatía diabética y cataratas moderadas, lo que podría haber 
alterado su función conservada de cono azul, lo que resulta en la visión acromática. Un portador 






Terasaki, H., & Miyake, Y. (1995). Association of acquired color 
vision defects in blue cone monochromatism. Japanese Journal 
of Ophthalmology, 39(1), 55-59. si 
En este artículo se estudiaron las funciones retinianas de un hombre de 43 años con retinopatía 





Trimarchi, F. (1992). Neuro-ophthalmology. Current Opinion in 
Neurology and Neurosurgery, 5(5), 740-743. no 
En este artículo se revisan la anatomía, la neurofisiología, la semiología y la patología de los 
reflejos pupilares. Se discuten avances recientes en la demostración de las vías del cerebro 





Weale, R. A. (1953). Cone-monochromatism. The Journal of 
Physiology, 121(3), 548-569. no 














Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Weiss, A. H., & Biersdorf, W. R. (1989). Blue cone monochromatism. Journal 
of Pediatric Ophthalmology and Strabismus, 26(5), 218-223. 
si 
En este artículo se estudian los casos de cuatro pacientes con BCM probado 
por tener sensibilidades espectrales pico en la región azul del espectro visible 






Yatsenko, S. A., Bakos, H. A., Vitullo, K., Kedrov, M., Kishore, A., Jennings, B. J., 
et al. (2016). High-resolution microarray analysis unravels complex Xq28 
aberrations in patients and carriers affected by X-linked blue cone 
monochromacy. Clinical Genetics, 89(1), 82-87. 
si 
En este estudio se aplica la técnica Microarray CGH dirigido a cromosomas X 
de alta resolución para probar reordenamientos en hombres con BCM y 






Yee, R. D., Farley, M. K., Bateman, J. B., & Martin, D. A. (1985). Eye movement 
abnormalities in rod monochromatism and blue-cone monochromatism. 
Graefe's Archive for Clinical and Experimental Ophthalmology = Albrecht Von 
Graefes Archiv Fur Klinische Und Experimentelle Ophthalmologie, 223(2), 55-
59. 
si 
En este artículo se registraron los movimientos oculares con electrooculografía 
en siete pacientes con monocromatismo de varilla (RM) y cinco con 






Tabla 39. Artículos que ofrece PUBMED como resultado de la búsqueda literal de Monocromatismo de conos azules. (Elaboración propia) 
Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Thiadens, A.A., Somervuo, V., van den Born, L.I., Roosing, S., van 
Schooneveld, M.J., Kuijpers, R.W., van Moll-Ramirez, N., Cremers, F.P., 
Hoyng, C.B. & Klaver, C.C. 2010, "Progressive loss of cones in 
achromatopsia: an imaging study using spectral-domain optical 
coherence tomography", Investigative ophthalmology & visual science, 
vol. 51, no. 11, pp. 5952-5957. 
no En este artículo se indica que La acromatopsia (ACHM) es un 
trastorno autosómico recesivo conos con una supuesta 
naturaleza estacionaria y solo unos pocos genes causantes. Los 
estudios en animales sugieren que ACHM puede ser un buen 
candidato para la terapia génica correctiva. La implementación 
futura de esta terapia en humanos requiere la presencia de 
células cónicas viables en la retina. Y se determinó la presencia 
de células cónicas en ACHM, en función de la edad. La apariencia 
y el grosor de todas las capas retinianas se evaluaron mediante 
tomografía de coherencia óptica de dominio espectral (SD-OCT) 
en 40 pacientes ACHM (intervalo de edad, 4-70 años) con 
mutaciones conocidas en los genes CNGB3, CNGA3 y PDE6C. Se 













5.17.- Neurofibromatosis tipo 1 
Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Alaggio, R., Turrini, R., Boldrin, D., Merlo, A., Gambini, C., Ferrari, A., … Rosato, 
A. (2013). Survivin expression and prognostic significance in pediatric 
malignant peripheral nerve sheath tumors (MPNST). PloS One, 8(11), e80456. 
https://doi.org/10.1371/journal.pone.0080456 si 
En este estudio, los autores se centran en MPNST (tumores malignos de la vaina del 
nervio periférico) pediátrico que surge en las primeras 2 décadas de vida, ya que 
representan uno de los sarcomas de tejido blando no rabdomiosarcomatosos más 
frecuentes en niños. Como se ha encontrado que la expresión de survivina específica 
del cáncer es un marcador eficaz para la detección del cáncer y la predicción de 
resultados, se analizó la expresión de survivina en 35 muestras tumorales derivadas 




Anghileri, M., Miceli, R., Fiore, M., Mariani, L., Ferrari, A., Mussi, C., … Gronchi, 
A. (2006). Malignant peripheral nerve sheath tumors: prognostic factors and 
survival in a series of patients treated at a single institution. Cancer, 107(5), 
1065–1074. https://doi.org/10.1002/cncr.22098 
si 
En este estudio se analizan 205 pacientes con MPNST localizado que se sometieron 
a cirugía en el Istituto Nazionale per lo Studio e la Cura dei Tumori (Milán, Italia) 
durante más de 25 años fueron revisados. Cuarenta y seis pacientes tenían síndrome 




Brekke, H. R., Kolberg, M., Skotheim, R. I., Hall, K. S., Bjerkehagen, B., Risberg, 
B., … Lothe, R. A. (2009). Identification of p53 as a strong predictor of survival 
for patients with malignant peripheral nerve sheath tumors. Neuro-Oncology, 
11(5), 514–528. https://doi.org/10.1215/15228517-2008-127 
si 
El objetivo de este estudio fue identificar nuevos biomarcadores pronósticos con 
impacto clínico en el tumor maligno de la vaina del nervio periférico (MPNST), Se 
han utilizado microarrays de tejido (TMA) para evaluar la expresión in situ de 14 
proteínas reguladoras del ciclo celular en 64 pacientes bien caracterizados MPNST: 




Brekke, H. R., Ribeiro, F. R., Kolberg, M., Agesen, T. H., Lind, G. E., Eknaes, M., 
… Lothe, R. A. (2010). Genomic changes in chromosomes 10, 16, and X in 
malignant peripheral nerve sheath tumors identify a high-risk patient group. 
Journal of Clinical Oncology : Official Journal of the American Society of Clinical 
Oncology, 28(9), 1573–1582. https://doi.org/10.1200/JCO.2009.24.8989 
si 
En este estudio se recogieron muestras de 48 MPNST y 10 neurofibromas de 51 




Brenner, W., Friedrich, R. E., Gawad, K. A., Hagel, C., von Deimling, A., de Wit, 
M., … Mautner, V. F. (2006). Prognostic relevance of FDG PET in patients with 
neurofibromatosis type-1 and malignant peripheral nerve sheath tumours. 
European Journal of Nuclear Medicine and Molecular Imaging, 33(4), 428–432. 
https://doi.org/10.1007/s00259-005-0030-1 
si 
En este artículo se comenta que en pacientes con neurofibromatosis tipo 1 (NF1) y 
tumores malignos de la vaina del nervio periférico (MPNST), las tasas de 
supervivencia son bajas y el tiempo hasta la muerte suele serDado que la 
histopatología y la clasificación del tumor no están bien correlacionadas con el 
pronóstico, nuestro objetivo fue evaluar el potencial de (18) F-fluorodesoxiglucosa 
tomografía por emisión de positrones (FDG PET) para la predicción del resultado del 




Broniscer, A., Gajjar, A., Bhargava, R., Langston, J. W., Heideman, R., Jones, D., 
… Taylor, J. (1997). Brain stem involvement in children with neurofibromatosis 
type 1: role of magnetic resonance imaging and spectroscopy in the distinction 
from diffuse pontine glioma. Neurosurgery, 40(2), 331–338. 
si 
El objetivo de este artículo es evaluar la capacidad de la resonancia magnética (MRI) 
y la espectroscopía de resonancia magnética de protones (MRS) para distinguir la 
neurofibromatosis tipo 1 (NF-1) con la ampliación del tronco encefálico del glioma 











Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Broniscer, A., Ke, W., Fuller, C. E., Wu, J., Gajjar, A., & Kun, L. E. (2004). 
Second neoplasms in pediatric patients with primary central nervous 
system tumors: the St. Jude Children’s Research Hospital experience. 
Cancer, 100(10), 2246–2252. https://doi.org/10.1002/cncr.20253 
no 
En este artículo los autores revisaron los datos clínicos y de tratamiento de todos los 
pacientes institucionales menores de 22 años de edad al momento del diagnóstico de 
un tumor primario del SNC (tumores pediátricos del sistema nervioso central) que 
desarrolló cualquier tipo de SN (segundos neoplasmas). Los pacientes con 




Brown, R. M., Klesse, L. J., & Le, L. Q. (2010). Cutaneous features predict 
paraspinal neurofibromas in neurofibromatosis type 1. The Journal of 
Investigative Dermatology, 130(9), 2167–2169. 
https://doi.org/10.1038/jid.2010.206 si 
En este artículo se describe una nueva ecuación de "NF-1Score" que emplea cuatro 
rasgos fácilmente observables para predecir la presencia de neurofibromas 
paraespinales, ya que en la neurofibromatosis tipo 1 (NF-1), la transformación maligna 
de los neurofibromas plexiformes internos tiene un mal pronóstico, en parte porque no 
son evidentes clínicamente. Esta herramienta puede identificar a pacientes en riesgo 




Cappelli, C., Grill, J., Raquin, M., Pierre-Kahn, A., Lellouch-Tubiana, A., 
Terrier-Lacombe, M. J., … Kalifa, C. (1998). Long-term follow up of 69 
patients treated for optic pathway tumours before the chemotherapy era. 
Archives of Disease in Childhood, 79(4), 334–338. 
no 
En este artículo se analizan los resultados a largo plazo del tratamiento conservador con 
radioterapia en pacientes con tumores de vía óptica. Los 69 pacientes fueron 
sintomáticos en el momento del diagnóstico y la mayoría de los neoplasmas 




Broniscer, A., Ke, W., Fuller, C. E., Wu, J., Gajjar, A., & Kun, L. E. (2004). 
Second neoplasms in pediatric patients with primary central nervous 
system tumors: the St. Jude Children’s Research Hospital experience. 
Cancer, 100(10), 2246–2252. https://doi.org/10.1002/cncr.20253 
no 
En este artículo los autores revisaron los datos clínicos y de tratamiento de todos los 
pacientes institucionales menores de 22 años de edad al momento del diagnóstico de 
un tumor primario del SNC (tumores pediátricos del sistema nervioso central) que 
desarrolló cualquier tipo de SN (segundos neoplasmas). Los pacientes con 




Brown, R. M., Klesse, L. J., & Le, L. Q. (2010). Cutaneous features predict 
paraspinal neurofibromas in neurofibromatosis type 1. The Journal of 
Investigative Dermatology, 130(9), 2167–2169. 
https://doi.org/10.1038/jid.2010.206 si 
En este artículo se describe una nueva ecuación de "NF-1Score" que emplea cuatro 
rasgos fácilmente observables para predecir la presencia de neurofibromas 
paraespinales, ya que en la neurofibromatosis tipo 1 (NF-1), la transformación maligna 
de los neurofibromas plexiformes internos tiene un mal pronóstico, en parte porque no 
son evidentes clínicamente. Esta herramienta puede identificar a pacientes en riesgo 
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Archives of Disease in Childhood, 79(4), 334–338. 
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En este artículo se analizan los resultados a largo plazo del tratamiento conservador con 
radioterapia en pacientes con tumores de vía óptica. Los 69 pacientes fueron 
sintomáticos en el momento del diagnóstico y la mayoría de los neoplasmas 
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El objetivo de este artículo es evaluar el valor de la quimioterapia y la 
radioterapia en niños con tumores malignos de la vaina del nervio 
periférico (MPNST) e identificar los factores de riesgo asociados con el 
resultado. Un total de 167 pacientes elegibles no tratados inscritos en los 
estudios italianos y alemanes entre 1975 y 1998 ingresaron a este análisis. 
Diecisiete por ciento de los pacientes tenían neurofibromatosis tipo 1 
(NF1). La quimioterapia se administró al 74% de los pacientes; la 
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El objetivo de este artículo es investigar el patrón de malignidades en 
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Este estudio retrospectivo describe las características clínicas, los 
regímenes de tratamiento y los resultados en adolescentes con OPHG (vía 
óptica / glioma hipotalámico) diagnosticado durante 1990-2006. Se 
comparó la supervivencia libre de progresión con la de una cohorte de 
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En este artículo los autores discuten las características displásicas y 
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En este artículo se presenta una serie retrospectiva nacional de 16 RMS en 
pacientes con neurofibromatosis tipo 1 (NF1) durante la infancia. Dentro 




Demir, H. A., Varan, A., Yalcn, B., Akyuz, C., Kutluk, T., & Buyukpamukcu, M. (2012). 
Malignant peripheral nerve sheath tumors in childhood: 13 cases from a single center. 
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El objetivo de este artículo fue revisar las características clínicas, los 
resultados del tratamiento y los resultados en pacientes pediátricos con 
tumores malignos de la vaina del nervio periférico (MPNST). Se revisaron 
los archivos de 13 niños diagnosticados con MPNST y tratados en nuestro 
hospital entre 1988 y 2009 para conocer las características clínicas, los 
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En este análisis retrospectivo, el agente único carboplatino muestra una 
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En este artículo se pretende examinar qué papel desempeña la extensión de 
la resección y otras covariables en la supervivencia a largo plazo de los 
pacientes con NF1 en el contexto de MPNST. Los autores revisaron 
retrospectivamente los registros de 23 pacientes adultos con NF1 que se 
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Los objetivos de este estudio son examinar la correlación entre la activación 
de estas vías y los factores clinicopatológicos o pronósticos e identificar 
moléculas diana candidatas en MPNST. Además, evaluamos los efectos 





Friedman, J. M. (1999). Epidemiology of neurofibromatosis type 1. American Journal 
of Medical Genetics, 89(1), 1–6. 
si 
En este artículo se comenta que la prevalencia de neurofibromatosis tipo 1 
(NF1) es aproximadamente 1 / 3,000. No se conocen grupos étnicos en los 
que NF1 no aparezca o sea inusualmente común. La prevalencia es algo 
mayor en los niños pequeños que en los adultos, una diferencia que 
probablemente resulte, al menos en parte, de la muerte temprana de algunos 
pacientes con NF1. NF1 es completamente penetrante en adultos, pero 
muchas características de la enfermedad aumentan en frecuencia o gravedad 
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El objetivo de este estudio fue determinar el resultado de los niños afectados 
con NF1 que desarrollaron un MPNST. Durante el período de 1985 a 2005, 
seguimos a 52 pacientes NF1 con MPNST en el departamento de pacientes 
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Este estudio pretende arrojar luz sobre los impulsores moleculares de los 
GIST cuádruple negativos. Veintidós GIST esporádicos cuádruple negativos, 
sin asociación previa con el síndrome de neurofibromatosis tipo 1, fueron 
molecularmente perfilados para un panel de genes que pertenecen a las vías 
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En este estudio, se trata de determinar los factores clínicos para la progresión 
y la supervivencia. 28 pacientes tenían síndrome diencefálico, 44 tenían 
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En este artículo se comenta que la neurofibromatosis tipo 2 (NF2) es un raro 
trastorno genético que predispone a múltiples tumores benignos del sistema 
nervioso. Los meningiomas ocurren en aproximadamente la mitad de los 
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https://doi.org/10.1007/s11060-010-0159-z si 
En este artículo se comenta que el estudio HIT-LGG 1996 tuvo como objetivo 
observar la historia natural de LGG pediátrico y posponer la irradiación en 
niños más jóvenes mediante el uso de carboplatino y vincristina en caso de 
que se requiriera tratamiento no quirúrgico. Un total de 109 de 1.044 (10.4%) 
pacientes con protocolo tenían un rasgo genético NF-1 [57 pacientes 
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En este artículo se analizan retrospectivamente los casos de 11 pacientes con 
MPNST, que habían sido tratados con irradiación de iones de carbono (C12) 
en la institución de los autores entre 2010 y 2013. Todos los pacientes tenían 
enfermedad macroscópica medible al inicio de la radioterapia. La mediana de 
edad fue de 47 años (29-79). Los tumores se localizaron principalmente en la 
región pélvica / sacra (5 pacientes) y sinunasal / orbital (5 pacientes). 5 
pacientes presentados ya en situación recurrente, 3 pacientes habían sido 
irradiados previamente, y en 3 pacientes MPNST estaban asociados a 
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En este estudio se ha investigado el papel de la tirosina cinasa del receptor AXL en 
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Este estudio multicéntrico de fase II se realizó para determinar la tasa de respuesta 
a sorafenib, es un inhibidor multicinasa dirigido a BRAF, VEGFR, PDGFR y c-kit, en 
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En este estudio se comenta que el tumor maligno de la vaina del nervio periférico 
(MPNST) es la principal causa de mortalidad en pacientes con neurofibromatosis 
tipo 1. En 2002, una declaración de consenso de MPNST revisó el conocimiento 
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no 
En este artículo se comenta que es necesario seguir trabajando en la identificación 
de alteraciones que contribuyan a la transformación, progresión y metástasis del 
MPNST junto con el seguimiento longitudinal, el biobanco y el intercambio de 
datos para desarrollar biomarcadores pronósticos y estrategias efectivas de 
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El propósito del presente estudio fue encontrar nuevos enfoques para estratificar 
a pacientes con pronóstico bueno y malo y guiar mejor la intervención terapéutica 
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El objetivo de este artículo es determinar los efectos del sitio anatómico en la 
presentación y el diagnóstico de los tumores malignos de la vaina del nervio 
periférico (MPNST) y en el tratamiento y los resultados de los pacientes, para ello, 
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Este estudio recopiló información de seguimiento poblacional para todos los 
pacientes con PLGG (glioma pediátrico de bajo grado) diagnosticados en 
Ontario, Canadá de 1985 a 2012 (n = 1202) y determinó los factores que afectan 
la supervivencia. Se determinó el impacto del tratamiento de radiación inicial 
sobre la supervivencia general (SG) para una cohorte de pacientes de Ontario y 
una cohorte de referencia independiente de la base de datos de Vigilancia, 
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El objetivo de este estudio retrospectivo fue evaluar la SG en pacientes MPNST 
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si 
En este artículo se evaluaron las características del paciente, el tumor y el 
tratamiento para identificar los factores pronósticos para la cohorte primaria 
definitiva de MPNST (n = 106). Veintinueve tumores (18,1%) diagnosticados 
inicialmente como MPNST se reclasificaron sobre la base de revisión histológica, 
IHC (inmunohistoquímica) y análisis molecular. Los pacientes con enfermedad 
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En este estudio los autores delinean los resultados a largo plazo del tratamiento 
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(2011). Mortality associated with neurofibromatosis type 1: a study based on Italian 
death certificates (1995-2006). Orphanet Journal of Rare Diseases, 6, 11. 
https://doi.org/10.1186/1750-1172-6-11 si 
En este artículo, la base de datos nacional de mortalidad y los registros 
individuales de causas múltiples se utilizaron para estimar la mortalidad 
asociada a NF1 en Italia en el período 1995-2006, para comparar la distribución 
de la edad al momento de la muerte (como indicador de supervivencia) a la de 
la población en general y para evaluar la relación entre NF1 y otras afecciones 
médicas al determinar si la distribución de las causas subyacentes de las muertes 
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El objetivo de este estudio fue estimar el riesgo de por vida de MPNST en 
pacientes con NF1 en el sur de Escocia, utilizando registros de pacientes 
obtenidos de las Unidades Genéticas de Edimburgo y Glasgow y el Registro de 
Cáncer de Escocia. En el período 1993-2002, 14 pacientes con NF1 fueron 
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En este artículo se lleva a cabo un ensayo de fase II de radioterapia conformada 
(CRT) para estimar el control de la enfermedad mediante el uso de un margen 
de volumen objetivo clínico (CTV) de 10 mm.). Las localizaciones del tumor 
fueron diencéfalo (n = 58), hemisferio cerebral (n = 3) y cerebelo (n = 17). 
Sesenta y siete pacientes habían documentado o presumido tumores de grado 
1 de la OMS, 25 pacientes tenían quimioterapia previa y 13 pacientes tenían 
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En este estudio se realiza un ensayo prospectivo para evaluar los efectos 
tardíos en pacientes pediátricos con glioma de bajo grado (LGG) tratados con 
radioterapia conformada (CRT). Entre agosto de 1997 y agosto de 2006, 78 
pacientes pediátricos con LGG (edad media, 9.7 años, desviación estándar, +/- 
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En este artículo se han estudiado los casos de 28 niños (edad media 8 años) 
con neurofibromatosis tipo 1 (NF1) y tumor cerebral entre 1975 y 1992 
(seguimiento promedio 8.1 años) considerando el comportamiento biológico 
del tumor y la calidad de vida del paciente, en orden para identificar 
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https://doi.org/10.1111/j.1365-4632.2005.02386.x si 
Este estudio fue diseñado para evaluar el patrón clínico y patológico de NF1 
entre los nigerianos y para enfatizar el lugar del examen histológico. Un 
estudio de caso retrospectivo de 98 pacientes con NF1 diagnosticados 
clínicamente cuyas lesiones dérmicas masivas (neurofibromas) fueron 
extirpadas y procesadas para el diagnóstico histológico durante un período de 
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e481-8. https://doi.org/10.1016/j.ijrobp.2011.01.019 
no 
El objetivo de este artículo es evaluar los resultados en gliomas pediátricos de 
bajo grado manejados en un entorno multidisciplinario. se realiza un estudio 
retrospectivo de una sola institución de 181 niños con gliomas de Grado I-II. 
Se usaron modelos de riesgos proporcionales de rango de registro y paso a 
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En este artículo se presenta el primer informe de un linfoma de derrame 
primario (PEL) tipo linfoma (PEL-L), que es un virus del herpes humano 8 / PEL 
no relacionado con el virus del herpes Kaposi-relacionado, en una mujer de 73 
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El objetivo de este artículo es desarrollar una medida para evaluar el riesgo 
percibido de desarrollar MPNST y cáncer cerebral entre pacientes con NF1 y 
examinar el riesgo percibido por los pacientes de desarrollar estos cánceres. 
Se evalúa el riesgo percibido de 112 pacientes con NF1 de desarrollar MPNST 
y cáncer cerebral utilizando una escala de 8 ítems que desarrollamos que 
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En este artículo se estudian una serie de 600 pacientes con NF1 estudiados 
durante 39 años (1965-2004) solo cinco (0,83%) tenían tumores de la fosa 
posterior. Se estudiaron clínicamente, radiológicamente mediante tomografía 
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En este artículo se comenta que los tumores malignos de la vaina del nervio 
periférico (MPNST) son raros sarcomas de tejidos blandos que son una fuente 
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5.18.- Síndrome de Churg-Strauss 
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P., Bonacina, E., Facchetti, F., Calabrese, L., Gregorini, G., Scali, J.J., 
Starling, R., Frigerio, M., D'Armini, A.M. & Guillevin, L. 2014, "Heart 
transplantation in patients with eosinophilic granulomatosis with 
polyangiitis (Churg-Strauss syndrome)", The Journal of heart and 
lung transplantation : the official publication of the International 
Society for Heart Transplantation, vol. 33, no. 8, pp. 842-850. 
si En este artículo se indica que la afectación cardíaca es la 
causa principal de muerte de pacientes con granulomatosis 
eosinofílica con poliangitis (EGPA, anteriormente síndrome 
de Churg-Strauss) y es más frecuente en pacientes con 
anticuerpos anticitoplasma de neutrófilos (ANCA) negativos. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/2470
9271 
Guillevin, L., Fain, O., Lhote, F., Jarrousse, B., Le Thi Huong, D., Bussel, 
A. & Leon, A. 1992, "Lack of superiority of steroids plus plasma 
exchange to steroids alone in the treatment of polyarteritis nodosa 
and Churg-Strauss syndrome. A prospective, randomized trial in 78 
patients", Arthritis and Rheumatism, vol. 35, no. 2, pp. 208-215. 
si El objetivo de este artículo es definir el tratamiento más 
efectivo para la poliarteritis nodosa (PAN) y el síndrome de 
Churg-Strauss (CSS).  
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term
=lack of superiority of steroid plus plasma 
exchange to steroids alone in the treatment of 
polyarteritis nodosa and churg-strauss 
syndrome. a prospective, randomized trial in 
78 patients&cmd=correctspelling 
Guillevin, L. & Pagnoux, C. 2008, "Treatment of systemic 
vasculitides", La Revue du praticien, vol. 58, no. 5, pp. 541-544. 
no En este artículo se indica que el tratamiento de las vasculitis 
necrotizantes se puede basar en varios medicamentos, 
dependiendo de la enfermedad en sí misma, su gravedad, su 
etiología y el pronóstico esperado. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/1852
4111 
Guillevin, L., Pagnoux, C., Seror, R., Mahr, A., Mouthon, L., Le 
Toumelin, P. & French Vasculitis Study Group (FVSG) 2011, "The Five-
Factor Score revisited: assessment of prognoses of systemic 
necrotizing vasculitides based on the French Vasculitis Study Group 
(FVSG) cohort", Medicine, vol. 90, no. 1, pp. 19-27. 
si En este estudio se indica que la puntuación de cinco factores 
(FFS) de 1996 para las vasculitis necrosantes sistémicas 
(poliarteritis nodosa [PAN], la poliangeítis microscópica 
[MPA] y el síndrome de Churg-Strauss [CSS]) se usa para 







Hasegawa, W., Yamauchi, Y., Yasunaga, H., Sunohara, M., Jo, T., 
Matsui, H., Fushimi, K., Takami, K. & Nagase, T. 2015, "Factors that 
predict in-hospital mortality in eosinophilic granulomatosis with 
polyangiitis", Allergy, vol. 70, no. 5, pp. 585-590. 
no En este artículo se indica que la granulomatosis eosinofílica 
con poliangeítis (EGPA) es una vasculitis poco sistemática de 




Hattori, N., Mori, K., Misu, K., Koike, H., Ichimura, M. & Sobue, G. 
2002, "Mortality and morbidity in peripheral neuropathy associated 
Churg-Strauss syndrome and microscopic polyangiitis", The Journal 
of rheumatology, vol. 29, no. 7, pp. 1408-1414. 
si En este artículo se indica que el síndrome de Churg-Strauss 
(CSS) y la poliangitis microscópica (MPA) se caracterizan 
comúnmente por vasculitis necrotizante sistémica y 








Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Hayakawa, H., Sato, A., Yagi, T., Shimizu, T., Miyajima, H., Taniguchi, 
M. & Akiyama, J. 1993, "Clinical features and prognosis of Churg-
Strauss syndrome", Nihon Kyobu Shikkan Gakkai zasshi, vol. 31, no. 
1, pp. 59-64. 
si En este artículo se estudian las características clínicas y el 




Hazebroek, M.R., Kemna, M.J., Schalla, S., Sanders-van Wijk, S., 
Gerretsen, S.C., Dennert, R., Merken, J., Kuznetsova, T., Staessen, 
J.A., Brunner-La Rocca, H.P., van Paassen, P., Cohen Tervaert, J.W. & 
Heymans, S. 2015, "Prevalence and prognostic relevance of cardiac 
involvement in ANCA-associated vasculitis: eosinophilic 
granulomatosis with polyangiitis and granulomatosis with 
polyangiitis", International journal of cardiology, vol. 199, pp. 170-
179. 
no El objetivo de este estudio es investigar la prevalencia y la 
importancia pronóstica de la afectación cardíaca en una 
población de vasculitis asociada a ANCA (AAV) de 
granulomatosis eosinofílica con poliangeitis (EGPA) y 







Kamali, S., Inanc, M., Gul, A., Ocal, L., Polat, N.G., Kilicaslan, I., Aral, 
O. & Konice, M. 2005, "Systemic necrotizing vasculitides in Turkey: a 
comparative analysis of 40 consecutive patients", Rheumatology 
international, vol. 26, no. 1, pp. 16-20. 
si El objetivo de este estudio fue analizar y comparar las 
características demográficas y clínicas y el pronóstico de los 
pacientes con diferentes vasculitis necrosantes sistémicas. 40 





Karras, A., Jacquot, C. & Thervet, E. 2013, "L39. Fulminant ANCA 
vasculitis", Presse medicale (Paris, France: 1983), vol. 42, no. 4 Pt 2, 
pp. 607-609. 
no PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el título 
se deduce que no trata la patología buscada. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?te
rm=L39.+Fulminant+ANCA+vasculitis 
Keogh, K.A. & Specks, U. 2003, "Churg-Strauss syndrome: clinical 
presentation, antineutrophil cytoplasmic antibodies, and 
leukotriene receptor antagonists", The American Journal of 
Medicine, vol. 115, no. 4, pp. 284-290. 
si El objetivo de este artículo es determinar la asociación de 
anticuerpos anticitoplasma de neutrófilos (ANCA) y 
antagonistas de receptores de leucotrienos con la actividad de 




Khan, S.A., Subla, M.R., Behl, D., Specks, U. & Afessa, B. 2007, 
"Outcome of patients with small-vessel vasculitis admitted to a 
medical ICU", Chest, vol. 131, no. 4, pp. 972-976. 
si El objetivo de este estudio es describir el curso clínico y los 
factores pronósticos de 38 pacientes con vasculitis de pequeño 
vaso ingresados consecutivamente en la UCI entre enero de 











Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Lane, S.E., Watts, R.A., Shepstone, L. & Scott, D.G. 2005, 
"Primary systemic vasculitis: clinical features and mortality", 
QJM : monthly journal of the Association of Physicians, vol. 
98, no. 2, pp. 97-111. 
si En este artículo se indica que la granulomatosis de Wegener (WG), el síndrome de Churg Strauss 
(CSS) y la poliangeítis microscópica (MPA) son vasculitis sistémicas primarias (PSV), cuyas 





Langford, C.A. 2007, "Vasculitis in the geriatric population", 
Rheumatic diseases clinics of North America, vol. 33, no. 1, 
pp. 177-195. 
no En este artículo se indica que la vasculitis representa un grupo infrecuente pero importante de 





Langford, C.A. 2005, "Vasculitis in the geriatric population", 
Clinics in geriatric medicine, vol. 21, no. 3, pp. 631-47, viii. 
no En este artículo se indica que la vasculitis representa un grupo infrecuente pero importante de 





Lhote, F. 2007, "Churg-Strauss syndrome", Presse medicale 
(Paris, France: 1983), vol. 36, no. 5 Pt 2, pp. 875-889. 
si En este artículo se indica que el síndrome de Churg-Strauss es una vasculitis sistémica y pulmonar, 






Lhote, F., Cohen, P., Guilpain, P. & Guillevin, L. 2008, "Churg-
Strauss syndrome", La Revue du praticien, vol. 58, no. 11, pp. 
1165-1174. 
si En este artículo se indica que el síndrome de Churg-Strauss es una vasculitis sistémica y pulmonar, 





Mohammad, A.J., Jacobsson, L.T., Westman, K.W., Sturfelt, 
G. & Segelmark, M. 2009, "Incidence and survival rates in 
Wegener's granulomatosis, microscopic polyangiitis, Churg-
Strauss syndrome and polyarteritis nodosa", Rheumatology 
(Oxford, England), vol. 48, no. 12, pp. 1560-1565. 
si El objetivo de este estudio es estimar la incidencia y las tasas de supervivencia de Granulomatosis 
de Wegener (WG), poliangeítis microscópica (MPA), síndrome de Churg-Strauss (CSS) y 















Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Moosig, F., Bremer, J.P., Hellmich, B., Holle, J.U., Holl-Ulrich, K., 
Laudien, M., Matthis, C., Metzler, C., Nolle, B., Richardt, G. & Gross, 
W.L. 2013, "A vasculitis centre based management strategy leads to 
improved outcome in eosinophilic granulomatosis and polyangiitis 
(Churg-Strauss, EGPA): monocentric experiences in 150 patients", 
Annals of the Rheumatic Diseases, vol. 72, no. 6, pp. 1011-1017. 
si El objetivo de este artículo es evaluar una estrategia de 
manejo basada en un centro de vasculitis para la 
granulomatosis eosinofílica y la poliangitis (Churg-Strauss, 







Mouthon, L., Le Toumelin, P., Andre, M.H., Gayraud, M., Casassus, P. 
& Guillevin, L. 2002, "Polyarteritis nodosa and Churg-Strauss angiitis: 
characteristics and outcome in 38 patients over 65 years", Medicine, 
vol. 81, no. 1, pp. 27-40. 
si PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el 





Pavone, L., Grasselli, C., Chierici, E., Maggiore, U., Garini, G., Ronda, 
N., Manganelli, P., Pesci, A., Rioda, W.T., Tumiati, B., Pavesi, G., 
Vaglio, A., Buzio, C. & Secondary and Primar Vasculitides (Se.Pri.Va) 
Study Group 2006, "Outcome and prognostic factors during the 
course of primary small-vessel vasculitides", The Journal of 
rheumatology, vol. 33, no. 7, pp. 1299-1306. 
si En este artículo el objetivo es identificar los factores 
pronósticos de recaída y / o muerte durante el curso de las 
vasculitis de vasos pequeños primarios (PSVV), y 
diferenciar su relevancia pronóstica por el tipo de 
vasculitis. 75 pacientes fueron seguidos 
retrospectivamente después del diagnóstico: 36 con 
granulomatosis de Wegener (WG), 23 con síndrome de 
Churg-Strauss (CSS) y 16 con poliangitis microscópica.  
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/167838
58 
Rahmattulla, C., Berden, A.E. & Bajema, I.M. 2013, "L21. Kidneys in 
ANCA-associated vasculitis: what to learn from biopsies?", Presse 
medicale (Paris, France: 1983), vol. 42, no. 4 Pt 2, pp. 563-565. 
no PUBMED no ofrece resumen de este artículo, pero por el 





Reinhold-Keller, E. & Moosig, F. 2011, "Development of morbidity 
and mortality in ANCA-associated vasculitis", Zeitschrift fur 
Rheumatologie, vol. 70, no. 6, pp. 486-492. 
no En este artículo se indica que el resultado de la vasculitis 
asociada a ANCA (anticuerpo citoplásmico antineutrófilo) 
(AAV) ha mejorado significativamente debido al uso 




Samson, M., Puechal, X., Devilliers, H., Ribi, C., Cohen, P., Stern, M., 
Pagnoux, C., Mouthon, L., Guillevin, L. & French Vasculitis Study 
Group 2013, "Long-term outcomes of 118 patients with eosinophilic 
granulomatosis with polyangiitis (Churg-Strauss syndrome) enrolled 
in two prospective trials", Journal of Autoimmunity, vol. 43, pp. 60-
69. 
si El objetivo de este estudio fue evaluar los resultados de 
118 pacientes con granulomatosis eosinofílica con 
poliangeítis (EGPA) incluidos en 2 ensayos clínicos 












Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Semple, D., Keogh, J., Forni, L. & Venn, R. 2005, "Clinical review: Vasculitis 
on the intensive care unit -- part 2: treatment and prognosis", Critical Care 
(London, England), vol. 9, no. 2, pp. 193-197. 
si Esta revisión aborda el tratamiento y el pronóstico de las 
vasculitis, la granulomatosis de Wegener, la poliangitis 








Sinico, R.A., Di Toma, L., Maggiore, U., Tosoni, C., Bottero, P., Sabadini, E., 
Giammarresi, G., Tumiati, B., Gregorini, G., Pesci, A., Monti, S., Balestrieri, 
G., Garini, G., Vecchio, F. & Buzio, C. 2006, "Renal involvement in Churg-
Strauss syndrome", American Journal of Kidney Diseases: The Official Journal 
of the National Kidney Foundation, vol. 47, no. 5, pp. 770-779. 
si En este artículo se indica que el síndrome de Churg-Strauss 
(CSS) es un trastorno raro caracterizado por asma, eosinofilia 
y vasculitis sistémica.  
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pub
med/16632015 
Solans, R., Bosch, J.A., Perez-Bocanegra, C., Selva, A., Huguet, P., Alijotas, J., 
Orriols, R., Armadans, L. & Vilardell, M. 2001, "Churg-Strauss syndrome: 
outcome and long-term follow-up of 32 patients", Rheumatology (Oxford, 
England), vol. 40, no. 7, pp. 763-771. 
si El objetivo de este artículo es estudiar el espectro clínico y la 
evolución del síndrome de Churg-Strauss con el fin de evaluar 
las características clinicopatológicas de la enfermedad, la 
respuesta al tratamiento y el resultado a largo plazo. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pub
med/11477281 
Val-Bernal, J.F., Mayorga, M., Garcia-Alberdi, E. & Pozueta, J.A. 2003, 
"Churg-Strauss syndrome and sudden cardiac death", Cardiovascular 
pathology: the official journal of the Society for Cardiovascular Pathology, 
vol. 12, no. 2, pp. 94-97. 
si En este artículo, se describe un caso del síndrome de Churg-
Strauss con afectación multiorgánica que se manifiesta como 
muerte súbita cardíaca. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pub
med/12684165 
Vinit, J., Muller, G., Bielefeld, P., Pfitzenmeyer, P., Bonniaud, P., Lorcerie, B. 
& Besancenot, J.F. 2011, "Churg-Strauss syndrome: retrospective study in 
Burgundian population in France in past 10 years", Rheumatology 
international, vol. 31, no. 5, pp. 587-593. 
si El objetivo de este trabajo es describir la patología de Churg-






Weidanz, F., Day, C.J., Hewins, P., Savage, C.O. & Harper, L. 2007, 
"Recurrences and infections during continuous immunosuppressive therapy 
after beginning dialysis in ANCA-associated vasculitis", American Journal of 
Kidney Diseases: The Official Journal of the National Kidney Foundation, vol. 
50, no. 1, pp. 36-46. 
no En este artículo se indica que aproximadamente el 20% de los 
pacientes con vasculitis sistémica asociada a anticuerpos 
contra citoplasma de antineutrófilo (AASV) desarrollan 














Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Wu, C.S., Hsieh, C.J., Peng, Y.S., Chang, T.H. & Wu, Z.Y. 2015, 
"Antineutrophil cytoplasmic antibody-associated vasculitis in Taiwan: 
A hospital-based study with reference to the population-based 
National Health Insurance database", Journal of microbiology, 
immunology, and infection = Wei mian yu gan ran za zhi, vol. 48, no. 
5, pp. 477-482. 
si En este artículo se india que la vasculitis asociada al 
anticuerpo citoplásmico antineutrófilo (AAV), que incluye la 
granulomatosis con poliangeítis (GPA), la poliangitis 
microscópica (MPA) y el síndrome de Churg-Strauss (CSS), 









Yeatman, M., McNeil, K., Smith, J.A., Stewart, S., Sharples, L.D., 
Higenbottam, T., Wells, F.C. & Wallwork, J. 1996, "Lung 
Transplantation in patients with systemic diseases: an eleven-year 
experience at Papworth Hospital", The Journal of heart and lung 
transplantation: the official publication of the International Society 
for Heart Transplantation, vol. 15, no. 2, pp. 144-149. 
si En este artículo se indica que la presencia de una enfermedad 
sistémica se ha considerado tradicionalmente una 
contraindicación para el trasplante de pulmón. Hubo 19 





Zhang, W., Zhou, G., Shi, Q., Zhang, X., Zeng, X.F. & Zhang, F.C. 2009, 
"Clinical analysis of nervous system involvement in ANCA-associated 
systemic vasculitides", Clinical and experimental rheumatology, vol. 
27, no. 1 Suppl 52, pp. S65-9. 
si El objetivo de este artículo es evaluar las características 
clínicas de la afectación del sistema nervioso (SN) en 
pacientes con vasculitis asociadas a ANCA (AAV), incluida la 
poliangeítis microscópica (MPA), la granulomatosis de 
Wegener (WG) y el síndrome de Churg-Strauss (CSS).  
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/196
46349 














5.19.- Síndrome de Cushing 
Artículos (buscados por literal) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Bolland, M.J., Holdaway, I.M., Berkeley, J.E., Lim, S., Dransfield, 
W.J., Conaglen, J.V., Croxson, M.S., Gamble, G.D., Hunt, P.J. & 
Toomath, R.J. 2011, "Mortality and morbidity in Cushing's 
syndrome in New Zealand", Clinical endocrinology, vol. 75, no. 4, 
pp. 436-442. 
si En este artículo se indica que el síndrome de Cushing no tratado (SC) se asocia con 





Etxabe, J. & Vazquez, J.A. 1994, "Morbidity and mortality in 
Cushing's disease: an epidemiological approach", Clinical 
endocrinology, vol. 40, no. 4, pp. 479-484. 
si En este artículo se indica que, aunque la enfermedad de Cushing es una entidad 
clínica bien documentada, no hay información epidemiológica al respecto.  
https://www.ncbi.nlm.nih.gov
/pubmed/8187313 
Graversen, D., Vestergaard, P., Stochholm, K., Gravholt, C.H. & 
Jorgensen, J.O. 2012, "Mortality in Cushing's syndrome: a 
systematic review and meta-analysis", European journal of 
internal medicine, vol. 23, no. 3, pp. 278-282. 
si En este artículo se indica que los datos sobre la mortalidad asociada con la 






Pikkarainen, L., Sane, T. & Reunanen, A. 1999, "The survival and 
well-being of patients treated for Cushing's syndrome", Journal of 
internal medicine, vol. 245, no. 5, pp. 463-468. 
si El objetivo principal del estudio fue evaluar la supervivencia, el bienestar y la 
capacidad de trabajo de los pacientes tratados por el síndrome de Cushing.  
https://www.ncbi.nlm.nih.gov
/pubmed/10363746 
Swearingen, B., Biller, B.M., Barker, F.G.,2nd, Katznelson, L., 
Grinspoon, S., Klibanski, A. & Zervas, N.T. 1999, "Long-term 
mortality after transsphenoidal surgery for Cushing disease", 
Annals of Internal Medicine, vol. 130, no. 10, pp. 821-824. 
si En este artículo se indica que la enfermedad de Cushing no tratada históricamente 
tiene una alta tasa de mortalidad, pero no se ha informado sobre la supervivencia 




Yaneva, M., Kalinov, K. & Zacharieva, S. 2013, "Mortality in 
Cushing's syndrome: data from 386 patients from a single tertiary 
referral center", European journal of endocrinology, vol. 169, no. 
5, pp. 621-627. 
si En este artículo se indica que los datos sobre la incidencia, la mortalidad y las 
causas de muerte en pacientes con síndrome de Cushing (CS) son escasos, debido 















Artículos (buscados por MeSH) Válido ¿Por qué? Enlace web 
Bolland, M.J., Holdaway, I.M., Berkeley, J.E., Lim, S., Dransfield, W.J., 
Conaglen, J.V., Croxson, M.S., Gamble, G.D., Hunt, P.J. & Toomath, 
R.J. 2011, "Mortality and morbidity in Cushing's syndrome in New 
Zealand", Clinical endocrinology, vol. 75, no. 4, pp. 436-442. 
si En este artículo se indica que el síndrome de Cushing no tratado (SC) se asocia 





Etxabe, J. & Vazquez, J.A. 1994, "Morbidity and mortality in Cushing's 
disease: an epidemiological approach", Clinical endocrinology, vol. 
40, no. 4, pp. 479-484. 
si En este artículo se indica que, aunque la enfermedad de Cushing es una entidad 
clínica bien documentada, no hay información epidemiológica al respecto.  
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pub
med/8187313 
Graversen, D., Vestergaard, P., Stochholm, K., Gravholt, C.H. & 
Jorgensen, J.O. 2012, "Mortality in Cushing's syndrome: a systematic 
review and meta-analysis", European journal of internal medicine, 
vol. 23, no. 3, pp. 278-282. 
si En este artículo se indica que los datos sobre la mortalidad asociada con la 





Pikkarainen, L., Sane, T. & Reunanen, A. 1999, "The survival and well-
being of patients treated for Cushing's syndrome", Journal of 
internal medicine, vol. 245, no. 5, pp. 463-468. 
si El objetivo principal del estudio fue evaluar la supervivencia, el bienestar y la 
capacidad de trabajo de los pacientes tratados por el síndrome de Cushing.  
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pub
med/10363746 
Swearingen, B., Biller, B.M., Barker, F.G.,2nd, Katznelson, L., 
Grinspoon, S., Klibanski, A. & Zervas, N.T. 1999, "Long-term mortality 
after transsphenoidal surgery for Cushing disease", Annals of 
Internal Medicine, vol. 130, no. 10, pp. 821-824. 
si En este artículo se indica que la enfermedad de Cushing no tratada 
históricamente tiene una alta tasa de mortalidad, pero no se ha informado sobre 
la supervivencia a largo plazo de los pacientes con enfermedad de Cushing 
después de la cirugía transesfenoidal.  
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pub
med/10366371 
Yaneva, M., Kalinov, K. & Zacharieva, S. 2013, "Mortality in Cushing's 
syndrome: data from 386 patients from a single tertiary referral 
center", European journal of endocrinology, vol. 169, no. 5, pp. 621-
627. 
si En este artículo se indica que los datos sobre la incidencia, la mortalidad y las 
causas de muerte en pacientes con síndrome de Cushing (CS) son escasos, 

















5.20.-Síndrome de Zollinger-Ellison 
 
5.20.-Síndrome de Zollinger-Ellison 
 
Artículos (buscados por literal) 
Válido ¿Por qué? Enlace web 
Arendt, R. 1975, "Zollinger-Ellison syndrome", Zeitschrift fur die 
gesamte innere Medizin und ihre Grenzgebiete, vol. 30, no. 23, pp. 
749-752. 
si En este artículo se presenta una encuesta de patogenia, bioquímica, 




Atema, J.J., Amri, R., Busch, O.R., Rauws, E.A., Gouma, D.J. & 
Nieveen van Dijkum, E.J. 2012, "Surgical treatment of gastrinomas: 
a single-centre experience", HPB: the official journal of the 
International Hepato Pancreato Biliary Association, vol. 14, no. 12, 
pp. 833-838. 
si En este artículo se indica que los gastrinomas son tumores 
neuroendocrinos raros y responsables del síndrome de Zollinger-Ellison 
(ZES). La cirugía es el único tratamiento que puede curar los 
gastrinomas. Se evaluó el éxito del tratamiento quirúrgico de los 
gastrinomas en un solo centro. Se realizó una revisión retrospectiva de 
todos los pacientes sometidos a resección por un gastrinoma entre 
1992 y 2011 en una sola institución. Presentación, diagnóstico, manejo 
operativo y resultado fueron analizados. 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/
23134185 
Batko, B. 1980, "19-year survival after surgical treatment of 
Zollinger-Ellison syndrome", Wiadomosci lekarskie (Warsaw, 
Poland: 1960), vol. 33, no. 24, pp. 1983-1985. 
si PUBMED no ofrece resumen, pero por el título se deduce que sí que 





Begum, N., Maasberg, S., Plockinger, U., Anlauf, M., Rinke, A., 
Popperl, G., Lehnert, H., Izbicki, J.R., Krausch, M., Vashist, Y.K., 
Raffel, A., Burk, C.G., Hoffmann, J., Goretzki, P., Pape, U.F. & 
Weitere Vertreter des deutschen NET-Registers 2014, 
"Neuroendocrine tumours of the GI tract--data from the German 
NET Registry", Zentralblatt fur Chirurgie, vol. 139, no. 3, pp. 276-
283. 
si En este artículo se indica que los tumores neuroendocrinos (NET) son 
neoplasias poco frecuentes y heterogéneas. Se analizan los datos de 
2009 NET comprobada histológicamente se obtuvieron de 35 centros 
NET entre 1999 y 2010. De 860 pacientes, 402 (46,7%) tenían tumores 
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quirúrgica se realizó en el 78%, la terapia con análogos del receptor de 
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5.2.-Discusión de resultados 
Como se ha puesto de manifiesto a lo largo de este trabajo, la investigación en 
ER necesita herramientas y procedimientos que permitan avanzar en conocimientos 
sobre la etiología, manifestaciones clínicas y epidemiología, dada la heterogeneidad 
de su presentación y manifestaciones. Es más, en la época del Big Data, en la que se 
pueden manejar ingentes cantidades de datos se hace más urgente disponer de 
herramientas que permitan recolectar los datos dispersos en unidades de más fácil 
manejo. La tecnología que lleva aparejada Big Data permite que grupos de 
investigadores de lugares geográficos muy alejados puedan compartir los datos, 
siempre y cuando puedan ser representativos, por lo que, como se demuestra en 
este trabajo, el mapeo terminológico y de códigos de representación pueden ser 
herramientas muy útiles para estos propósitos. 
Este trabajo recoge los distintos sistemas de codificación de enfermedades que 
se usan, de manera casi universal, en los distintos centros sanitarios y hospitales de 
prácticamente todos los países, esto permite la comparación de los resultados de los 
distintos centros, en un proceso de benchmarking, para identificar la práctica clínica 
individual y su comportamiento en los distintos escenarios asistenciales, pero 
también mejora el nivel de conocimiento que permite el intercambio de información 
que puede tener su utilidad, por ejemplo, en obtener las mejores evidencias para 
patologías concretas, o facilitar el intercambio de información para la adecuación de 
los trasplantes entre distintos países, lo que permite encontrar donantes de médula 
ósea para trasplante en enfermedades hematológicas, que sin un adecuado sistema 
de codificación lo haría más complejo. Pero frente a estas ventajas los distintos 
sistemas de codificación presentan algunas carencias que, aunque se están 
mejorando en cada versión, se manifiestan en cuestiones tales como, la granularidad 
de desarrollo, es decir, hasta qué punto de especificidad en el conocimiento de cada 
enfermedad llegan. Así la CIE-10-ES ha mejorado sustancialmente la granularidad de 
la CIE-9-MC, al ofrecer un mayor desarrollo de los códigos que representan más 
especificidad de la enfermedad, al llegar a niveles fisiopatológicos o etiológicos que 
son los que realmente diferencian las enfermedades. SNOMED CT, aunque no es 




a una mayor granularidad, presentando además árboles de desarrollo que permiten 
entrelazar unos códigos con otros para llegar a una definición más exacta de la 
enfermedad. El mapeo CIE-9-MC con CIE-10 es útil para los estudios de mortalidad 
(base de datos de defunciones del INE): la causa básica de defunción se ha codificado 
con CIE-9-MC (1981-1998) y ahora se usa la CIE-10 (1999 en adelante). El mapeo CIE-
9-MC con CIE-10-ES es útil para los estudios de morbilidad (CMBD): el diagnóstico al 
alta hospitalaria se ha codificadocon CIE-9-MC y desde enero de 2013 hay una 
transición a la CIE-10-ES que culmina en enero de 2016 con la implantación completa 
de la misma para la codificación diaria en los hospitales y demás centros sanitarios. 
Por otro lado, en el ámbito bibliográfico los estándares para realizar búsquedas 
bibliográficas siguen siendo las palabras clave (Key Word), que o bien, los autores 
(por lo general) o los editores de las revistas, incluyen para facilitar la búsqueda 
lingüística, de manera que los buscadores bibliográficos, como PUBMED (el más 
usado en el ámbito de las ciencias de la salud) utilizan estos términos para localizar 
artículos relativos a las enfermedades en estudio. Para facilitar la selección de estas 
palabras claves los buscadores como PUBMED se ayudan de Tesauros como MESH 
pero que también se muestra incompleto para estas búsquedas. 
Uno de los aspectos que justifican la actividad de los documentalistas sanitarios, 
es facilitar a los investigadores sanitarios las búsquedas documentales con criterios 
de fiabilidad, por lo que entra entre sus intereses mejorar la exhaustividad y 
exactitud de las búsquedas, cuestión que para las ER se vuelve compleja, dado que 
estas enfermedades se definen más en base a sus características clínicas, en base a 
síntomas y signos o aspectos fisiopatológicos de presentación de la enfermedad, o 
cada vez más en base a datos genéticos que se van identificando para cada 
enfermedad, que a criterios de denominación nominal única, aunque puedan ser 
identificadas por el nombre del autor o autores que lo describió o describieron en 
primer lugar, como puede ser el síndrome de Zollinger-Ellison o la Enfermedad de 
Whipple. Pero incluso aunque los datos genéticos de las enfermedades pueden 
parecer bastante uniformes para identificar enfermedades, se puede observar que 
puede haber carga poligénica que no permite una identificación unívoca de la 
enfermedad. A esto se añade que los autores que seleccionan las palabras claves lo 




por la multitud de términos de búsqueda para la misma enfermedad, dificultad para 
las búsquedas. En este sentido el trabajo de los documentalistas debe ser encontrar 
los elementos documentales comunes que permitan una identificación adecuada de 
estas enfermedades. Pero como se ha demostrado en este trabajo con estos tipos 
de búsqueda se genera un importante ruido documental perdiendo exhaustividad y 
exactitud en la búsqueda. Dado que la investigación en estas enfermedades está en 
la agenda de las prioridades de muchos grupos de trabajo, como el del Centro de 
investigación Carlos III, es también urgente facilitar las búsquedas documentales. Así 
una línea de trabajo de los documentalistas sanitarios está en la investigación 
documental para facilitar las investigaciones epidemiológicas o clínicas de estas 
enfermedades. Línea de trabajo que debe incidir sobre todo en disminuir tanto el 
ruido como el silencio documental. Ruido documental que viene porque las 
búsquedas devuelven más artículos de los que corresponden al tema de 
investigación clínica, o el silencio documental que supone que los términos no 
devuelven los artículos que corresponden a la enfermedad en estudio. 
La investigación documental pasa por identificar no solo las herramientas 
documentales de búsqueda que hay en este momento, sino avanzar en aquellas que 
puedan llevar a cabo traducciones de lenguaje natural a lenguaje codificado, así 
como profundizar en ontologías que permitan establecer dominios adecuados para 
este tipo de enfermedades. Las ontologías se están convirtiendo en herramientas 
muy adecuadas, sobre todo cuando se pretende trabajar con sistemas informáticos, 
porque además suponen elementos para la interoperabilidad semántica que es 
básica para trabajar con sistemas informáticos heterogéneos. 
El papel del documentalista pasa también por realizar análisis lingüísticos de los 
términos médicos para establecer criterios que faciliten las correspondencias, dado 
que el vocabulario médico es muy amplio y más en un entorno multilingüistico, 
donde la traducción de los términos médicos no tienen correspondencia unívoca, así 
por ejemplo enfermedad en castellano tiene sus equivalentes en inglés en términos 
como ill, sick o disease, que en su lengua nativa tienen significados concretos pero 
en nuestro idioma solo corresponde a un término. Igualmente sucede con otros 





Las peculiaridades de las enfermedades que son objeto de esta tesis han llevado 
a crear grupos de estudio específicos, como el consorcio europeo para el 
conocimiento e investigación en ER que tienen como órgano de expresión 
ORPHANET. Este consorcio, para unificar criterios ha llevado a cabo codificación 
específica para estas enfermedades en los que se conocen como códigos ORPHA, 
que se ha convertido en el referente internacional. ORPHANET tiene la ventaja de 
poder devolver, para cada enfermedad registrada, los distintos códigos que la 
identifican (CIE-10, MeSH, junto con otros específicos), lo que supone una gran 
ventaja para los investigadores puesto que al mapear las enfermedades a los 
distintos sistemas de codificación permite mejorar la búsqueda, igualmente para  los 
documentalistas tiene la virtud de que cuando se solicitan búsquedas bibliográficas 
pueden recurrir a esta herramienta por disponer de múltiples términos literales, y 
codificados. 
En esta tesis se muestra la importancia de mapear términos de las distintas 
clasificaciones para asegurar que las búsquedas devuelvan los resultados que los 
investigadores precisan. Este puede ser uno de los campos de actividad de los 
documentalistas sanitarios, dado que para mapear estas enfermedades es preciso 
tener conocimientos de terminología médica, así como de procedimientos 
documentales específicos. En todo caso parece que es un trabajo conjunto entre los 
investigadores sanitarios y los documentalistas. 
Como se ha comentado, en esta tesis cobra trascendencia utilizar las 
herramientas de mapeo entre las codificaciones, de ahí que la importancia de que 
estos códigos, que proceden de los términos literales, puedan ser incorporados, o 
incluso sustituyan a las palabras clave, en los motores de búsqueda bibliográfica en 
los ámbitos de enfermedad.  
Se ha realizado una extensa búsqueda entre diferentes sistemas de búsqueda, 
para ver la correspondencia y la utilidad para uso de los investigadores.  
En la revisión bibliográfica realizada no he encontrado ningún artículo que recoja 
los aspectos de este estudio, es decir, la correspondencia entre los términos de 
búsqueda (MeSH y literales) con el contenido real de los artículos.  Esto tiene sus 
inconvenientes para este trabajo, dado que no disponemos de elementos 




exactitud de la recuperación de la información partiendo de terminología MeSH. 
(Marrero, Sánchez-Cuadrado, Urbano, Morato, & Moreiro, 2010), en este trabajo se 
muestra una correlación que muestra una efectividad cercana al 80%, es decir que 
para problemas de salud más comunes la correlación no es total, lo que nos puede 
dar pistas para esta tesis.  
Como he indicado previamente, las ER se caracterizan por ser poco frecuentes, 
con múltiples manifestaciones clínicas y síntomas, además de una alta letalidad. Esto 
supone que la plasmación documental sea también dificultosa, sobre todo en 
revistas científicas que exigen mostrar los términos más adecuados para poder 
compartirse con otros investigadores.  
Si se deja esta labor exclusivamente a los autores que seleccionan las palabras 
claves como elemento fundamental de la indización del artículo, se corre el riesgo 
de una exigua relación de términos, de carácter subjetivo, que no siempre puede 
corresponderse con las búsquedas bibliográficas que realicen otros autores. Para 
analizar esta circunstancia he seleccionado 21 enfermedades que están justificadas, 
porque, como he comentado en apartados anteriores, son enfermedades que 
reúnen las características expuestas con anterioridad, con múltiples 
manifestaciones, no siempre presentes en todos los casos, de presentación 
epidemiológica universal y que por lo general comparten una transmisión 
hereditaria lo que les confiere un carácter familiar. 
Como se plantea en los objetivos, el primer paso para poder realizar esta 
investigación y poder seleccionar las enfermedades que se analizan en este trabajo, 
es elaborar un mapeo entre varios sistemas de clasificación de enfermedades (CIE-
9-MC, CIE-10, SNOMED, MeSH y ORPHANET), para ello primero se descarga de la 
base de datos de ORPHANET la versión de noviembre de 2016 depurada, para 
quedarnos únicamente con las ER que cumplen la condición de tener tanto código 
CIE-10 como MeSH. Con este criterio tenemos 1.576 números ORPHA diferentes con 
MeSH y CIE-10. Dado que en ocasiones a un mismo número ORPHA le asignan varios 
códigos CIE-10, hay más entradas o registros en la base de datos (1.966 filas). 
A su vez esta tabla se cruza con una tabla elaborada por mí para mi Trabajo de 
Fin de Máster, resultado del cruce de diversas tablas (ORPHANET con CIE-10, 




10), en la que se mapeaban ER con sus códigos correspondientes. A continuación, se 
consultará si en el portal web ORPHANET existe un código específico para cada una 
de ellas. Finalmente, los casos que cumplan estos requisitos serán los seleccionados 
para el estudio. Con ellos se realizarán estrategias de búsqueda especializadas a 
partir de los códigos MeSH y se analizarán los resultados que ofrece PUBMED para 
comprobar la especificidad de cada estrategia. 
Una vez que tenemos las enfermedades seleccionadas, se buscan en la base de 
datos de PUBMED, para ver qué artículos ofrece de ellas, se hacen dos búsquedas 
por cada patología, una por literal (el término destacado en ORPHANET, al buscar la 
patología por el código ORPHA) y otra por MeSH (el término que se obtiene de la 
búsqueda del código MeSH en PUBMED), luego se analiza cada artículo obtenido 
para ver si es válido o no para esta investigación, de esto surge una tabla en la que 
se representan todos estos datos y sirve para analizar los resultados (se puede ver 
en el apartado 5.1. Búsqueda de artículos en PUBMED). 
En el análisis que se hace se puede vislumbrar, a la luz de los resultados obtenidos 
en este trabajo, que: 
• En 8 de las 21 enfermedades estudiadas, de las búsquedas por literal es 
mayor el número de artículos válidos que en las búsquedas por MeSH 
(Deficiencia de Alfa-1 Antitripsina, Deficiencia de piruvato deshidrogenasa, 
Enfermedad de almacenamiento de glucógeno por deficiencia de glucógeno 
fosforilasa muscular, Epilepsia neonatal benigna, Esferocitosis hereditaria, 
Leucodistrofia metacromática, Monocromatismo de conos azules, Síndrome 
de Zollinger-Ellison). 
• En 8 de las 21 enfermedades estudiadas, de las búsquedas por literal el 
número de artículos es igual al de las búsquedas por MeSH (Alcaptonuria, 
Aspartilglucosaminuria, Enanismo MULIBREY, Enfermedad de Dent, 
Enfermedad de Moyamoya, Enfermedad de Whipple, Parálisis periódica 
hipercalémica, Síndrome de Cushing). 
• Por último, en las 5 patologías restantes, el número de artículos es mayor 
en las búsquedas por MeSH que en las búsquedas por literal (Acroosteolisis 
tipo dominante, Enfermedad de Still del adulto, Lipogranulomatosis de 




• En 18 de las 21 patologías analizadas, el porcentaje de artículos válidos en 
las búsquedas por literal es mayor del 50%. En 2 de las restantes, el 
porcentaje de artículos no válidos en las búsquedas por literal es mayor del 
50%. Y la otra patología no ofrece ningún resultado. 
• En 15 de las 21 patologías analizadas, el porcentaje de artículos válidos en 
las búsquedas por MeSH es mayor del 50%. En 5 de las restantes, el 
porcentaje de artículos no válidos en las búsquedas por MeSH es mayor del 
50%. Y la otra patología no ofrece ningún resultado, al igual que en la 
búsqueda por literal. 
• Globalmente, en las búsquedas por literal el porcentaje es del 70,50% de 
artículos válidos frente al 63,83% de las búsquedas por MeSH.  
Estos resultados nos hacen pensar que al ser una diferencia tan mínima 
entre una y otra búsqueda, no importa qué método se utilice para la búsqueda. 
Como se puede comprobar para ambos procedimientos de búsqueda la 
exactitud es muy similar, aunque ligeramente superior para la búsqueda mediante 
literal. En ambos casos se genera un ruido documental significativo como demostró 
en el trabajo (Perea-Ortega et al., 2011). También se puede apreciar la 
heterogeneidad de los resultados, dado que para algunas enfermedades el 
porcentaje es muy alto y curiosamente coincide con las enfermedades que 
epidemiológicamente son “menos raras”. 
Desde el punto de vista de la exhaustividad documental, estos resultados nos 
muestran una pobre representación bibliográfica de algunas enfermedades, dadas 
las manifestaciones heterogéneas y su presentación muy poco frecuente. En el 
promedio de ambos casos nos quedamos alrededor del 70%, pero en un análisis 
pormenorizado vemos que, para la búsqueda de literal, en aquellas enfermedades 
para las que se han localizado más artículos (13 patologías que en cualquiera de las 
2 búsquedas tienen más de 40 artículos), hay menor ruido documental puesto que 
el índice de coincidencia está alrededor del 90 % en 4 de ellas al igual que por MeSH. 
En cuanto a la precisión documental, al igual que he comentado previamente 
con la exhaustividad, estos resultados nos muestran una pobre representación 
bibliográfica de algunas enfermedades, dadas las manifestaciones heterogéneas y 




quedamos alrededor del 70%, pero en un análisis pormenorizado vemos que, para 
la búsqueda de literal, en aquellas enfermedades para las que se han localizado más 
artículos (13 patologías que en cualquiera de las 2 búsquedas tienen más de 40 
artículos), hay menor ruido documental, puesto que el índice de coincidencia está 
alrededor del 90 % en 4 de ellas al igual que por MeSH. 
Respecto a la polisemia documental, estos resultados nos muestran que hay 
entidades nosológicas que, en algunas clasificaciones como la CIE-9-MC, su literal 
puede implicar diferentes significados, esto indica que estos sistemas de 
clasificación no son muy exhaustivos, ya que un mismo código engloba varias 
patologías, estos códigos suelen llamarse “cajón de sastre”. Esto ocurre en 
patologías como Enfermedad de Whipple, Síndrome de Cushing y Síndrome de 
Zollinger-Ellison. Al contrario que en otras clasificaciones como la CIE-10-ES que 
para estas mismas patologías; o bien, tiene 2 códigos que hay que usar juntos 
(K90.81, M14.8*11, para la enfermedad de Whipple); o bien, dentro de una misma 
categoría (E24. “Síndrome de Cushing”) se incluyen las subcategorías que implican 
los diferentes tipos de patología; o bien, hay 3 códigos, 2 de ellos inespecíficos, para 
representar la patología (Síndrome de Zollinger-Ellison) 
En relación con la sinonimia documental, estos resultados nos muestran que 
por ejemplo para la patología Síndrome de Churg-Strauss, la búsqueda en PUBMED 
se hace por el literal Eosinofilia granulomatosa con poliangitis. 
En referencia a los epónimos, estos resultados nos muestran que hay diversas 
patologías cuyo nombre hace referencia a una persona, como ejemplos: Síndrome 
de Churg-Strauss, Enfermedad de Whipple, Enfermedad de Moyamoya, 
Enfermedad de Dent, Síndrome de Cushing, Enfermedad de Still del adulto y 
Síndrome de Zollinger-Ellison; en ellas no se hace referencia a los síntomas que 
presenta, ni órganos que afecta. Sin embargo, en Lipogranulomatosis de Farber, 
Enanismo Mulibrey, sí se indica alguna característica de estas. 
Esto podría justificar la utilización de otros sistemas automáticos de indización 
de artículos en función de sus contenidos. Hasta ahora se ha trabajado 
                                                        
11 Este asterisco es para indicar que hay varios códigos dentro de esta subcategoría M14.8, que 




fundamentalmente en el ámbito de las historias clínicas derivado de la necesidad 
de codificación que tienen los centros sanitarios, como requisito de control de la 
actividad hospitalaria. En esta línea está trabajando la empresa 3M, al desarrollar 
una herramienta que traduce los términos literales a lenguaje codificado (Rivas 
Gayo et al., 2016). Se están desarrollando otros productos que puedan solventar 
estos problemas, por ejemplo, el desarrollado en fase de producción, pero no 
comercializada todavía por la empresa SAP. (Waggott et al., 2016) 
Otra cuestión es la realización de mapeos documentales para el intercambio de 
datos entre distintos sistemas biomédicos, la experiencia muestra que los mapeos 
precisan de tecnología específica, como DyKOSMap, desarrollada para mapear 
ontologías, pero aun así se tornan insuficientes para lograr una correlación 
adecuada (Dos Reis et al., 2014). Otros aplicativos que se han desarrollado han sido 
Apelon’s TermWorks, que se basa en Microsoft Excel (Jacobs et al., 2006a), 
herramientas que pueden conseguir hasta un 90% de concordancia, cuando es 
usado por los editores para establecer la correspondencia entre SNOMED y MeSH, 
que puede, por tanto, ser usado en búsquedas en PUBMED, cuando se dispone de 
los códigos correspondientes. Esto debe llevar a utilizar estrategias para que de los 
artículos médicos se puedan extraer los códigos SNOMED de una manera 
automática, en nuestro caso no era el objeto del estudio, pero es interesante 
considerar la posibilidad de disponer de herramientas que pueden, de manera 
automatizada, mejorar el rendimiento. Es muy interesante considerar que en esta 
época en la que prevalece el análisis mediante metodología Big Data, se pueda 
llegar a analizar miles de términos para permitir su mapeo automatizado, pero para 
que este desarrollo sea real es adecuado desarrollar estrategias de mejora de 
aprendizaje máquina, es decir el desarrollar algoritmos, en este caso lingüísticos 
que permitan la autoalimentación y el aprendizaje de nuevos términos. Este tipo de 
procedimientos se está desarrollando para el análisis de la evolución de las 
enfermedades en la población, sobre todo para identificar los pacientes crónicos en 
los primeros estadíos de la enfermedad, para ello se basan en los códigos de 
enfermedades y su representación en los denominados Grupos Relacionados por el 




aprendizaje de términos (Fernández-Sánchez, Soguero-Ruiz, Miguel-Bohoyo, et al., 
2017).  
Este planteamiento supone una línea futura de investigación de manera que se 
pueda favorecer y, con el menor esfuerzo posible, mejorar las herramientas 
lingüísticas para poder ser usadas en las revistas científicas y en la investigación 
hacia un incremento de la exactitud de las búsquedas minimizando tanto el ruido 
como el silencio documental. 
La investigación de este trabajo está motivada y justificada por la necesidad de 
explorar caminos en la investigación documental, fundamentalmente derivada de 
la necesidad de recuperar artículos en el ámbito biomédico para localizar los que 
serán utilizados en la investigación clínica, epidemiológica, etc. Por ello explorar 
otros métodos de búsqueda bibliográfica basada en otros criterios diferentes a las 
palabras clave (keywords) parece apropiado. En este sentido es necesario 
establecer correlaciones lo más precisas posible entre las palabras clave y otros 
criterios de búsqueda que puedan ser alternativos, en este caso códigos de 
enfermedades. Estas correlaciones se constituyen en base a un sistema de mapeo 
que permite esta correspondencia.  
En el ámbito de las ER, este mapeo debe ser más fino (con mayor granularidad) 
para mejorar la eficacia.  
El hecho de que el resultado, utilizando ambos métodos (literales y sistemas de 
codificación), no tenga unos resultados significativos no invalida la investigación, 
sino que afianza el uso de palabras clave como método adecuado, método que 
puede ser perfeccionado cuando se completa con otros como son códigos 
terminológicos como los que ofrece SNOMED. 
 
Aplicación en epidemiología 
La epidemiología es la ciencia que trata de conocer lo que sucede en el ámbito de 
las enfermedades mediante el reconocimiento de la frecuencia de los acontecimientos 
y de sus manifestaciones, lo que permite no solo una mejor caracterización de estas, 
sino contar con datos que puedan facilitar la comparación entre los distintos grupos de 
investigación. Siguiendo a Jeniceck se define como “el medio para estudiar los 




de estas decisiones entre los individuos, grupos de individuos, poblaciones, 
enfermedades de interés, la forma cómo se manejan y cómo se analiza la salud” 
(Jenicek, 1996). Según el diccionario de Terminología Médica de la Real Academia 
Nacional de Medicina, en su punto 1 “Disciplina científica, rama de la salud pública, que 
estudia, en una población dada, la relación existente entre una enfermedad cualquiera 
sea infecciosa o no, y los diversos factores ambientales, genéticos, conductuales, etc., 
que influyen en su aparición, frecuencia, distribución y evolución” (RANM, 2012). En 
definitiva, la epidemiología descriptiva trata de responder a las siguientes preguntas en 
relación con la enfermedad, ¿Quién?, ¿Qué?, ¿Cuándo? y ¿Dónde? Completando con 
estudios analíticos que responden a las siguientes preguntas ¿Por qué? Y ¿Cómo? Estos 
análisis se completan con el estudio de variables, persona, tiempo y lugar que permiten 
evaluar posibles variaciones a la condición de salud a lo largo del tiempo. (Bermejo 
Sánchez et al., 2016, 38-39). 
   Las dos medidas primarias que utiliza la epidemiología son la incidencia y la 
prevalencia. La incidencia es el número de casos nuevos que aparecen en un 
determinado periodo de tiempo (por lo general un año) de la enfermedad a estudiar y 
la prevalencia es el número de casos activos de una determinada enfermedad en el 
periodo de tiempo definido, esta prevalencia se alimenta de los nuevos casos que se 
mantienen en el tiempo, y disminuye cuando desaparecen los casos, que puede ser 
motivado por curación o por muerte. Así podemos reconocer el curso de algunas 
enfermedades, en cuanto a evolución aguda o crónica. En el caso de las ER que pueden 
tener un curso evolutivo crónico, la prevalencia se incrementa en el tiempo, en tanto 
que las enfermedades con curso letal, en poco tiempo la prevalencia se puede mantener 
estable. Es más, hay un importante desconocimiento de la historia natural de estas 
enfermedades, ausencia de marcadores biológicos y de estrategias diagnósticas 
precisas, lo que conlleva también implicaciones éticas (Novoa & Cabello, 2015) 
Investigar en ER presenta dificultades metodológicas que proceden de las 
diferentes características de las ER ya descritas (pocos casos, heterogeneidad de 
presentación, problemas de reclutamiento de pacientes, etc.) (Bermejo Sánchez et al., 
2016, 111). 
Para que nos hagamos una idea de lo que suponen las ER a nivel asistencial se 




años, que requieren revisiones por una media de 10 médicos (Carbajal Rodríguez & 
Navarrete Martínez, 2015), de donde surge la necesidad de un conocimiento y 
tipificación más exhaustiva para poder hablar el mismo lenguaje.  
Por estos motivos se impone el contar con registros elaborados con criterios 
epidemiológicos que deben contar con la participación activa de los profesionales de la 
salud, de los pacientes y también de los familiares (Saltonstall & Scott, 2013, pág. 176-
186). Conviene recordar que el concepto epidemiológico de registro identifica el fichero 
de datos como el «archivo de datos sistemático, continuado y recuperable de manera 
eficiente, relativo a elementos de importancia para la salud, en una población definida, 
de modo que los elementos registrados puedan relacionarse con una población base». 
(Zurriaga Lloréns et al., 2006) 
Dadas las características de presentación de estas enfermedades, el contar con 
herramientas que permitan llevar a cabo estudios epidemiológicos es 
extraordinariamente útil, puesto que puede permitir por un lado un mejor conocimiento 
de la frecuencia real de las enfermedades en cada zona geográfica y a nivel mundial, y 
por otro lado una mejor caracterización y conocimiento de cada una de las 
enfermedades, esto solo se consigue cuando se logra uniformizar los lenguajes para que 
todos los investigadores tengan los mismos presupuestos de análisis, en lo que supone 
aportar luz y conocimiento en los puntos oscuros de las mismas (Ramón, Avellaneda 
Fernández, & Izquierdo Martínez, 2008). En relación con la recogida de información 
sobre las ER nos encontramos con dificultades derivadas de la falta de sistemas 
apropiados de codificación y clasificación, ya que las clasificaciones internacionales de 
enfermedades (CIE) tanto en su 9ª como en la 10ª edición recogen pocos términos, así 
la CIE-10-ES recoge alrededor de 300 códigos únicos, aunque es cierto que en esta 
clasificación existen códigos de combinación que agrupan a varias ER, cuestión que no 
se daba con la CIE-9-MC (M. Posada, Martín-Arribas, Ramírez, Villaverde, & Abaitua, 
2008b) 
Desde el punto de vista epidemiológico, las ER, supone un reto que solo se está 
afrontando en algunos pocos países y que está necesitado de identificar dónde están los 
problemas, así, en España la Red Epidemiológica de Enfermedades Raras (REpIER), ha 
identificado problemas de cribado y nuevas estrategias, búsquedas de fuentes de 




para la evaluación de coste-utilidad, etc. (Posada de la Paz, 2008), (Zurriaga Lloréns et 
al., 2006).  
Igualmente, las ER, presentan problemas metodológicos para recoger información 
y que esta pueda ser comparable entre los distintos grupos, solo con la terminología ya 
existe un problema de tipificación, puesto que de las 5.863 ER, de las que es posible 
identificar clínicamente, recogidas en ORPHANET, solo 250 tienen código CIE-10 
(Puente-Ferreras, Barahona-Gomariz, & Fernández-Lozano, 2011), además según 
recogen estos mismos autores la utilización del criterio de prevalencia para definir una 
enfermedad como rara se encuentra con el inconveniente de no tener definido un punto 
de corte estandarizado a nivel internacional. Otros problemas de codificación CIE de ER 
son la escasez de códigos específicos: un código incluye varias ER; un código puede 
incluir además enfermedades comunes; algunas no están codificadas; en otros casos hay 
diferentes códigos según interpretación y finalmente hay enfermedades que afectan a 
varios sistemas. (Bermejo Sánchez et al., 2016, 34). 
La importancia de los estudios epidemiológicos no solo tienen importancia en el 
ámbito clínico sino que también deben incidir en la toma de decisiones de gestión 
sanitaria, sobre todo como expone el Dr. Posada: “Demandas del tipo de nuevas pruebas 
genéticas, nuevos tipos de intervención, la existencia de centros de referencia, 
tratamientos de alto coste, múltiples consultas a especialistas y la necesidad de un 
seguimiento adecuado, son algunos de los problemas a los que se deben enfrentar 
nuestros centros sanitarios. Solamente un plan coordinado que no rompa la equidad del 
sistema, pero que analice el coste-efectividad de todas estas acciones, podrá ser la clave 
del éxito frente a las demandas de los afectados y profesionales” (Posada de la Paz, 
2008).  
En base a los estudios epidemiológicos se pueden reconocer características propias 
de este grupo de enfermedades, así se puede reconocer que afecta a más de un órgano 
vital, presentan un alto grado de complejidad diagnóstica, tienen un curso clínico 
crónico y son progresivamente debilitantes. En general la esperanza de vida es más 
reducida en este grupo de pacientes (M. Posada et al., 2008b) 
Otro aspecto de los estudios epidemiológicos es la identificación del impacto y la 
carga asistencial y las discapacidades que conllevan, así el estudio Avellaneda et al, 




de incapacidad transitoria; los pacientes refirieron discapacidad (grado leve o 
moderado) en las áreas física (87,7%), emocional (83,6%), social (75,6%) y sensorial 
(53%). Presentaba discapacidad mixta (sensorial más física) de carácter grave el 6,4%. 
(Avellaneda Fernández et al., 2007) 
Otro de los aspectos más importantes en el desarrollo de la investigación 
epidemiológica de las ER es el poder estimar la carga de enfermedad, tanto para 
enfermedades específicas como para el conjunto de las ER. Este estimador, conocido 
también como Años de Vida Perdidos en Discapacidad (Disability Adjusted Life Years 
DALY), ha sido utilizado en ocasiones para priorizar las inversiones en investigación y 
planificar el destino de los recursos sanitarios. Pero por lo general se prefiere utilizar 
otro indicador que tiene base epidemiológica QALY (Quality Adjusted Life Years), este 
indicador señala los años de vida ajustados por la calidad de vida que presentan los 
pacientes y tiene una aplicación inmediata para estimar el coste-utilidad de las 
intervenciones (M. Posada et al., 2008b) 
Investigar en ER, supone mejorar el conocimiento de cada enfermedad, y no solo 
en los aspectos bioquímicos de las mismas y en las “omicas” (genómica, proteonómica, 
etc.) (Ramón et al., 2008), es decir, una más certera identificación de las mismas en 
cuanto a su presentación clínica, de manera que se puedan reconocer signos y síntomas 
precoces, dado que, como axioma médico, es reconocido que el diagnóstico temprano 
puede prevenir o evitar complicaciones que incrementan la morbimortalidad. Una 
mejor identificación de estas etapas (preclínicas o prodrómicas) permitirá dilucidar qué 
pacientes serán subsidiarios de pruebas diagnósticas específicas para cada enfermedad. 
La homogeneización de la información mediante nomenclatura universal 
indudablemente sirve para este propósito. Aún más, dada la implicación que tienen los 
médicos de Atención Primaria en la contribución a la investigación, abre más 
oportunidades para desarrollar líneas propias de investigación.  (Ortega Calvo, García 
De La Corte, & Iglesias Bonilla, 2007), (Zurriaga Lloréns et al., 2006) (Colegio Oficial de 
Médicos Santa Cruz de Tenerife, 2016) 
La investigación traslacional ha ido ganando carta de naturaleza mejorando el 
conocimiento de las enfermedades, dado que trasladan la investigación a la clínica y la 




especialistas implicados (médicos clínicos y médicos investigadores) velando, además, 
porque la información circule en ambos sentidos. 
Como señala Posada, otra de las utilidades de estos estudios epidemiológicos puede 
llevar al desarrollo de programas de cribado que tienen su importancia en facilitar 
medidas de prevención primaria (M. Posada et al., 2008b). Programas de este tipo, es la 
detección perinatal de una enfermedad como fenilcetonuria, a través de la 
determinación en sangre de la fenilalanina (prueba que se hace con la sangre del talón 
de los recién nacidos). Igualmente, los estudios genéticos, en familias susceptibles, 
pueden ser útiles para detectar estas enfermedades con transmisión genética familiar y 
mediante consejo genético evitar la transmisión de estas.  
La aportación a la epidemiología de esta investigación son los mapeos entre 
clasificaciones, parte fundamental de este trabajo, el cual contribuye a mejorar el 
esfuerzo de la codificación de ER y el mapeo entre clasificaciones y, aunque no se ha 
podido demostrar que las búsquedas con los códigos MeSH sean más efectivas que si se 
hacen solo por el literal, creo que es una buena línea de investigación para el futuro y 
que se cree la necesidad de buscar en las bases de datos como PUBMED por los códigos 
de estas clasificaciones. 
Es un buen camino para que se siga investigando en estas patologías y en otras que, 
aunque no se mencionen en este trabajo también deben seguir siendo investigadas para 








A continuación, paso a exponer las conclusiones que se pueden extraer de esta 
tesis. 
1. En relación con el objetivo general, esto es, “Analizar las posibles ventajas 
de los distintos sistemas de codificación (sanitarios y terminológicos) para 
la búsqueda bibliográfica de información relacionada con ER”, se 
concluye que, existen pocas diferencias entre las dos estrategias de 
búsqueda empleadas en PUBMED para la comparación. Tras realizar una 
búsqueda exhaustiva que ha supuesto revisar 1.396 artículos, el número 
de artículos válidos obtenidos al utilizar los nombres literales de las 
enfermedades frente al uso de los términos MeSH es similar en la 
mayoría de las ER analizadas en esta Tesis Doctoral. 
2. En relación con el objetivo específico 1, esto es, “Elaborar un mapeo 
orientado a ER, en el que se relacionen términos de identificación de la 
enfermedad (literal, número ORPHA), con códigos empleados en el 
ámbito sanitario (CIE, SNOMED) y con códigos para la búsqueda 
bibliográfica de artículos científicos (MeSH)”, se concluye que el mapeo 
realizado contribuye a la codificación y estandarización de la terminología 
médica de estas enfermedades. Además, la inclusión de tesauros como 
MeSH, amplía su utilidad para la búsqueda de literatura científica. 
3. En relación con el objetivo específico 2, esto es, “Explorar las 
posibilidades que ofrece la búsqueda bibliográfica especializada sobre ER 
utilizando códigos MeSH, frente a las búsquedas tradicionales de 
términos libres o nombre de enfermedad”, se ha demostrado que, 
aunque la diferencia global es mínima, MeSH ofrece mejores resultados 
que las búsquedas por literal en 5 de las 21 ER analizadas: Acroosteolisis 
tipo dominante, Enfermedad de Still del adulto, Lipogranulomatosis de 
Farber, Neurofibromatosis tipo 1 y Síndrome de Churg-Strauss. 
4. En relación con el objetivo específico 3, esto es, “Revisar los artículos 
obtenidos en ambas búsquedas, y comparar si las búsquedas por MeSH 




concluye que, el comportamiento bibliográfico no es el mismo en todas 
las enfermedades y las diferencias individuales tienen que ver con el 
número de artículos obtenidos en las búsquedas. Así, las enfermedades 
para las que se encuentra un menor número de artículos científicos 
muestran un comportamiento más errático en las búsquedas que las 
enfermedades que devuelven más artículos en las que el 
comportamiento es más homogéneo. 
5. Esta tesis, con los métodos utilizados en la misma, demuestra que se 
alcanza un 71% de aciertos en las búsquedas bibliográficas para ER, lo que 
documentalmente supone una escasa eficacia para los investigadores en 
dichas patologías. Por lo que se considera razonable explorar otros 
mecanismos que mejoren estos resultados y puedan ofrecer mayor nivel 
de certeza. Así, se propone utilizar los sistemas inteligentes que, basados 
en tecnología Big Data, puedan mejorar la búsqueda mediante sistemas 
automatizados o pseudoautomatizados. Algunos de estos sistemas 
deben realizar un paso previo, al transformar términos literales de 
lenguaje natural en códigos, además estos sistemas cuentan con 
tecnología avanzada que permite, “el aprendizaje de máquina o machine 
learning”, esto a su vez posibilita que la máquina vaya mejorando con la 
práctica su nivel de entendimiento y, por tanto, la eficacia en la 
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Entrevista para el trabajo de fin de máster 
 
Entrevista para el trabajo de fin de máster “aplicación de distintos sistemas de 
codificación en la búsqueda bibliográfica de enfermedades” 
 
1- ¿Qué sistemas de codificación son los más exhaustivos y precisos? 
Los diferentes sistemas de codificación disponibles están orientados a 
identificar de forma estandarizada enfermedades, procedimientos, 
terminología clínica, publicaciones, alteraciones genéticas, grado de 
discapacidad, etc. Dependiendo de lo que estemos interesados en codificar, 
será más apropiado utilizar un sistema u otro. En el caso de las ER, Orphanet 
sería un sistema que incluye una terminología específica de ER, pero sus 
números ORPHA tienen un uso muy limitado ya que no están instaurados en 
el Sistema Nacional de Salud. Para realizar estudios de salud pública, es 
importante tener codificadas las ER según la CIE, novena y décima revisión, 
si bien al estar la CIE orientada a enfermedades en general y no ER, no es la 
codificación más exhaustiva. 
 
2- ¿Por qué es importante poder relacionar unos sistemas con otros? 
Dependiendo del objetivo planteado el sistema de codificación que 
vayamos a utilizar es diferente. 
Ejemplos. 
- Para hacer un estudio temporal de la mortalidad necesitamos que las 
ER estén codificadas según CIE9 (datos de 1981 a 1998) y CIE10 (datos desde 
1999 a la actualidad). 
- Para estudiar la morbilidad hospitalaria se utilizaría CIE, pero, si se 
quiere hacer una comparación con otros países que utilizan CIE10 
necesitamos la relación entre ambas revisiones CIE. 
- En estudios genéticos la codificación que se utiliza es OMIM 








3- ¿Qué enfermedades son susceptibles de incluirse en este trabajo? 
Se estima que el conjunto de las ER está compuesto por 6000-8000 
enfermedades heterogéneas. Todas ellas son susceptibles de ser codificadas, 
pero, el esfuerzo que supone este trabajo de codificación en diferentes 
sistemas y la relación entre ellos nos ha llevado a incluir en este trabajo sólo 
una muestra aleatoria del conjunto de las ER. 
 
4- ¿Qué líneas de investigación son las que se podrían seguir a partir de este 
trabajo? 
La codificación de ER según diferentes sistemas de codificación es el 
primer paso para desarrollar trabajos de salud pública. Así, se podrá 
profundizar en aspectos de la epidemiología de esas ER, por ejemplo, 
mediante estudios de la variabilidad espacial y temporal de la morbilidad y 
mortalidad de cada una de esas ER. 
 
5- ¿Podría comentarme otros aspectos que a su juicio le parezcan importantes 
para el desarrollo de este trabajo? 
Este trabajo combina la formación en salud pública con la codificación 
y estandarización de terminología médica, aspectos clave para el manejo de 
información clínica 
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